﻿Mark Henderson GENETICA de IDEI, despre care trebuie să știți Cuprins Introducere GENETICA CLASICA Teoria evoluției Legile moștenirii Genele și cromozomii Genetica evoluției Mutații Reproducerea sexuală BIOLOGIE MOLECULARA Gene, proteine și ADN Helix dublu Descifrarea codului vieții Inginerie genetică GENOMUL Citirea genomului Genomul uman Lecții din genom NATURA ȘI EDUCAȚIA Determinism genetic Gene egoiste Tablă goală Natura prin educație GENE ȘI BOLI Boli genetice Gene Hunt Rac Supermicrobi § GEN, ISTORIE ȘI COMPORTAMENT Genetica comportamentului Inteligență Cursa Istoricul genetic Genealogia genetică Genele sexuale Apus de soare de oameni? Lupta sexelor Homosexualitate TEHNOLOGII GENE Amprentarea genetică de plante modificate genetic Animale MG Evo devo Celule stem Clonarea Clonarea umană Terapia genică Testare genetică Medicamente personalizate Copii designeri Brave New Worlds Genele și asigurările Brevetarea genelor GENETICĂ NOUĂ Junk DNA Varianta număr de exemplare Epigenetică Revoluția ARN Viața artificială de norme nu există Glosar de termeni Index Introducere Trăim într-o eră a schimbărilor revoluționare în ideile despre natura umană De când specia noastră a învățat gândirea complexă, oamenii s-au întrebat de unde venim; de ce ne comportăm așa cum ne comportăm; cum funcționează corpurile noastre în boli și în sănătate și de ce suntem atât de asemănători și, în același timp, atât de izbitor de diferiți unul de celălalt Filosofia și psihologia, biologia, medicina și antropologia, chiar și religia au încercat să răspundă la aceste întrebări, și uneori cu succes Dar până de curând, ne lipsea o piesă fundamentală a puzzle-ului care afectează fiecare aspect al existenței umane: codul genetic Genetica este o știință tânără Au trecut puțin mai mult de cincizeci de ani de când Watson și Crick au descoperit „secretul vieții” – structura moleculei de ADN, care conține instrucțiunile despre cum funcționează celulele Prima versiune incompletă a genomului uman a fost publicată în Cu toate acestea, genetica, în ciuda tinereții sale, a schimbat deja înțelegerea noastră despre viața pe Pământ, iar tehnologiile genetice ne schimbă însăși viața Genetica a aruncat o nouă lumină asupra istoriei noastre, demonstrând evoluția și permițându-ne să urmărim modul în care primii oameni s-au răspândit din Africa în întreaga lume Ea ne-a oferit noi instrumente pentru a dovedi vinovăția sau nevinovăția Și explică modul în care personalitatea noastră este modelată de natură și de hrănire Și astăzi suntem în pragul unei noi ere - era medicinei genetice, când tratamentul se va baza pe profilul genetic al pacientului, țesuturile de rezervă vor fi crescute din celule stem, mutațiile dăunătoare vor fi corectate cu terapia genică și riscurile ereditare vor fi stabilite în prealabil Dar aceste posibilități extraordinare ne pun și probleme etice Datorită ingineriei genetice, clonării, discriminării genetice și copiilor „designer”, se pare că ADN-ul poartă nu numai informații genetice, ci și o mulțime de contradicții Desigur, nu suntem doar suma genelor noastre Este deja clar că acele părți ale genomului nostru care au fost numite „ADN nedorit” nu sunt mai puțin, și poate chiar mai importante, decât „ADN-ul util” Și cu cât învățăm mai multe despre genetică, cu atât devin mai înțeleși și alți factori care ne afectează - stilul de viață, mediul, interacțiunile cu oamenii Fără genetică, am văzut lumea cu un singur ochi Suntem extrem de norocoși că trăim într-o eră în care omenirea poate privi în sfârșit lumea cu ambii ochi * I genetica clasică Teoria evoluției Charles Darwin: „Există măreție în această perspectivă, conform căreia de la un început atât de simplu, un număr infinit de forme cele mai frumoase și mai uimitoare s-au dezvoltat și continuă să se dezvolte” „Nimic în biologie”, a scris geneticianul Theodosius Dobzhansky, „nu are sens decât în lumina evoluției” Aceste cuvinte sunt valabile mai ales pentru zona în care a lucrat însuși Dobzhansky Deși Charles Darwin habar n-avea despre gene sau cromozomi, conceptul lor, ca orice altceva care va fi descris în această carte, provine din ideile sale strălucite despre viața pe Pământ Conform teoriei lui Darwin despre selecția naturală, organismele individuale moștenesc trăsăturile părinților lor, dar acest proces de moștenire este însoțit de schimbări mici și imprevizibile Acele schimbări care contribuie la supraviețuire și reproducere se răspândesc peste populație în timp, în timp ce schimbările negative dispar treptat Așa cum se întâmplă adesea cu ideile cu adevărat grozave, conceptul de evoluție determinată de selecția naturală are o simplitate grațioasă care îl face evident Când biologul Thomas Henry Huxley (Huxley) a auzit pentru prima dată de ipoteza lui Darwin, a exclamat: „Ce stupid a fost să nu fi ghicit-o!” Inițial sceptic, Huxley s-a transformat într-un susținător înfocat al evoluției, câștigând porecla „buldogul lui Darwin” Argumentul despre designul inteligent Înainte de vremea lui Darwin, filozofii naturii au încercat de secole să explice diversitatea extraordinară a vieții de pe Pământ Concluzia tradițională, desigur, a fost William Paley ( - ) folosește analogia ceasornicarului pentru a explica argumentul designului inteligent Jean Baptiste Lamarck ( - ) formulează teoria moștenirii trăsăturilor dobândite Charles Darwin ( - ) într-o scrisoare către Charles Lyell descrie principiile de bază ale evoluției ca rezultat al selecției naturale teoria evolutiei la supranatural: viața, în toată diversitatea ei, a fost creată de Dumnezeu, iar proprietățile datorită cărora organismul își ocupă nișa ecologică fac parte din planul global al Creatorului „Argumentul designului inteligent” se întoarce cel puțin la oratorul roman Cicero, dar este asociat de obicei cu numele preotului englez William Paley În tratatul său din , el a comparat viața în toată complexitatea ei cu un ceas pe care un călător îl găsește accidental în timp ce se plimba prin pustie Existența unui ceas implică existența unui ceasornicar Această idee a fost rapid adoptată de comunitatea științifică – chiar și Darwin a rămas de ea la începutul carierei sale Cu toate acestea, deja în secolul al XVIII-lea, filozoful David Hume a pus întrebarea: cine a creat creatorul? Absența unei explicații evidente din știința naturii nu este un motiv pentru a nu mai căuta un răspuns Oamenii care folosesc acest argument, de la Paley până la creaționiștii „design inteligent” de astăzi, spun efectiv: „Nu înțeleg, deci aceasta este lucrarea lui Dumnezeu” Acest mod de a gândi nu înlocuiește știința Caracteristici dobândite Dacă Paley vorbea despre ceasornicar, Jean-Baptiste Lamarck a privit problema cu mult mai multă curiozitate intelectuală El a sugerat că organismele descind unele din altele, iar diferențele dintre ele apar ca urmare a unor mici schimbări în fiecare generație Și aceasta a fost prima teorie a evoluției buldogul lui Darwin T H Huxley și-a câștigat porecla „buldogul lui Darwin” la o întâlnire a Asociației Britanice pentru Avansarea Științei, unde a apărat teoria lui Darwin împotriva lui Samuel Wilberforce, episcopul Oxford, care a susținut „argumentul designului inteligent” Nu există înregistrări literale ale acelei întâlniri, dar se știe că Wilberforce a început să-și bată joc rivalul, întrebând ce linie, paternă sau maternă Skye, a descins dintr-o maimuță Huxley a răspuns că este „mai pregătit să-și descopere rudenia de la o maimuță decât de la un om civilizat care folosește darurile iluminării și elocvenței pentru a servi minciunii și prejudecăților” Darwin și Alfred Russel Wallace ( - ) prezintă teoria selecției naturale Societății Regale Charles Darwin publică Despre originea speciilor Pentru Lamarck, motorul evoluției a fost moștenirea trăsăturilor dobândite: modificările anatomice care au apărut ca urmare a expunerii la mediu sunt transmise descendenților Fiul fierarului va moșteni mușchii pe care tatăl său i-a pompat la nicovală; girafele își întind gâtul pentru a ajunge la ramuri înalte, ceea ce face ca gâtul puilor să se lungească Teoria lui Lamarck este acum ridiculizată, în mare măsură pentru că a fost susținută de biologul favorit al lui Stalin, Trofim Lysenko, în anii El a susținut că grâul poate fi „antrenat” să reziste la îngheț și că acesta a fost motivul foametei masive din Uniunea Sovietică Ideile lui Lamarck sunt uneori numite chiar erezie Totuși, deși s-a înșelat în privința mecanismului evoluției, ideea generală era corectă Și-a dat seama că trăsăturile biologice sunt moștenite, un fapt foarte important Lamarck s-a înșelat doar în chestiunea mecanismelor evoluției „Despre originea speciilor” Adevăratul mecanism al evoluției a fost clarificat curând de Darwin În prima jumătate a anilor , a călătorit pe Beagle ca naturalist și „însoțitor gentleman” al căpitanului Robert FitzRoy aceasta Doar o teorie Creaționiștii se referă adesea în mod disprețuitor la evoluție ca fiind „doar o teorie”, de parcă această definiție ar confirma validitatea științifică a propriilor opinii Dacă confirmă acest lucru, atunci | doar neînțelegerea lor completă a științei, în care conceptul de „teorie” nu este deloc o presupunere O teorie științifică este o ipoteză susținută de toate datele disponibile Evoluția satisface absolut această definiție: este susținută de datele de genetică, paleontologie, anatomie, zoologie, botanică, geologie, embriologie și multe alte științe Dacă teoria evoluției ar fi greșită, ar trebui să regândim aproape tot ce știm despre biologie Teoria evoluției este similară cu teoria gravitației – nu este doar o idee cu care poți fi de acord? sau nu sunt de acord, ci cea mai bună explicație existentă a faptelor observate călătoriile i-au permis lui Darwin să studieze în detaliu flora și fauna din America de Sud El a fost inspirat în special de Insulele Galapagos din vestul Ecuadorului, fiecare dintre ele adăpostind specii ușor diferite de cinteze Asemănările și diferențele dintre aceste păsări l-au făcut pe Darwin să se gândească la relația dintre specii și sugerează că de-a lungul timpului păsările s-au adaptat la condițiile de mediu ale fiecărei insule Darwin nu a fost de acord cu Lamarck cu privire la mecanismul evoluției Economistul Robert Malthus ( – ) a descris modul în care creșterea populației duce la competiția pentru resurse, iar Darwin a aplicat acest principiu la biologie Diferențele aleatorii care ajută un organism să concureze pentru hrană și partenerii sexuali îl ajută să supraviețuiască și să transmită descendenților trăsăturile de succes Cu toate acestea, diferențe care au un impact negativ asupra supraviețuirii în timp teoria evoluţiei I Evoluția prin selecție naturală este singura teorie pe care o cunoaștem care poate explica, în principiu, existența complexității organizate Richard Dawkins vor dispărea, deoarece purtătorii lor vor fi suprimați de indivizi mai adaptați la condițiile de mediu Mediul nu a provocat schimbări, ci le-a selectat Implicația teoriei selecției naturale a fost crudă Selecția naturală funcționează fără un scop și nu se concentrează asupra vieții umane Singurul lucru care contează, după cum spunea Herbert Spencer, este „supraviețuirea celui mai apt” Darwin și-a formulat ideile în , dar nu le-a publicat timp de încă șaptesprezece ani, temându-se că opera sa va fi ridiculizată, așa cum sa întâmplat cu pamfletul din „Urmele istoriei naturale a creației”, în care autorul susținea că speciile pot trece unul in altul Cu toate acestea, la doi ani după ce Darwin a început să-și descrie teoria, în , a primit o scrisoare de la Alfred Russel Wallace, un tânăr naturalist care ajunsese la concluzii similare După un discurs comun cu Wallace la London Linnean Society, Darwin a publicat On the Origin of Species în Naturaliștii bisericii, inclusiv profesorii lui Darwin Adam Sedgwick și John Stevens Henslow, au fost revoltați de noua teorie Un alt critic a fost Robert Fitzroy, care credea că un vechi prieten a profitat de bunătatea lui pentru a promova idei apropiate de ateism Dar teoria lui Darwin a fost îmbrățișată cu entuziasm de tinerii intelectuali, care și-au dat seama nu doar de importanța teoriei evoluției, ci și de posibilitatea de a o folosi pentru a combate o comunitate științifică puternic influențată de biserică După , teoria a fost actualizată de mai multe ori, inclusiv de Darwin însuși În Descent of Man ( ), el a descris modul în care preferințele sexuale, împreună cu mediul înconjurător, pot servi ca motor al evoluției și a introdus conceptul de „selecție sexuală” în lexicul științific Dar principiul central al interconectarii tuturor speciilor și originii lor unele de altele, ca urmare a unor modificări aleatorii care sunt transmise mai departe (dacă sunt utile pentru supraviețuire sau reproducere) a devenit cadrul care deține întreaga biologie Iar teoria evoluției a devenit piatra de temelie a geneticii În materia uscată Selecția naturală duce la apariția de noi specii I genetica clasică Legile succesiunii Castelul William: „Descoperirea, care este, fără îndoială, una dintre cele mai mari în biologie și cea mai mare în studiul eredității, a fost făcută de Gregor Mendel, un călugăr austriac, în grădina mănăstirii sale în urmă cu aproximativ patruzeci de ani” În ciuda geniului lui Charles Darwin, teoriei lui îi lipsea o parte importantă - nu explica diferențele individuale, care ar trebui transmise din generație în generație Darwin însuși a aderat la ideea pangenezei, conform căreia caracteristicile părinților s-au contopit în urmași În acest punct, la fel ca Lamarck în chestiunea caracteristicilor dobândite, Darwin a greșit Dacă ar fi citit un articol al contemporanului său, călugărul morav Gregor Mendel! În , când Darwin a început să lucreze la Originea speciilor, Mendel și-a început experimentele uimitoare în grădina mănăstirii augustiniene Sf Toma din Brunn (acum Brno în Republica Cehă) În șapte ani, a înmulțit peste de plante de mazăre, iar rezultatele muncii sale - când au fost în sfârșit remarcate de lume - l-au făcut fondatorul geneticii moderne Experimentele lui Mendel Botaniștii știu de mult că unele plante „se reproduc în puritate”, adică trăsăturile lor, cum ar fi înălțimea sau culoarea, sunt întotdeauna transmise generației următoare Mendel a folosit această proprietate în studiul său asupra variabilității: a selectat șapte soiuri de mazăre pură, sau fenotipuri, și le-a încrucișat pentru a produce hibrizi De exemplu, Mendel a încrucișat liniile de mazăre care au produs întotdeauna semințe netede cu linii care au produs semințe șifonate; flori violete - cu alb; tulpini înalte – cu cele scurte În generația următoare, care SAGEATA TIMPULUI Gregor Mendel ( - ) începe experimente privind încrucișarea mazărelor Mendel prezintă legile moștenirii Societății de Istorie Naturală Brunn legi succesorale !l Moștenirea mendeliană la om tulburări precum boala Tay-Sachs și Huntington Se știe că alte câteva mii de fenotipuri sunt, de asemenea, moștenite conform Mendel, dar regiunile genomului responsabile pentru aceste trăsături mai trebuie identificate sau cartografiate Aproximativ % dintre nou-născuți suferă de boli mendeliene, | rezultată din variaţia unei singure gene | Baza de date online privind moștenirea mendeliană umană (OMIM) conține peste de gene umane despre care se crede că sunt transmise conform legilor mendeliane cu alele dominante și recesive La momentul publicării cărții, de gene au fost secvențiate și atribuite unor fenotipuri specifice, inclusiv trăsături neutre, cum ar fi culoarea ochilor și altele geneticienii numesc Fp, a mai rămas o singură trăsătură - urmașii aveau întotdeauna fie semințe netede, fie flori violete, fie tulpini înalte Trăsăturile părinților nu s-au contopit, așa cum au presupus adepții teoriei pangenezei - o trăsătură a prevalat întotdeauna asupra celeilalte Mendel a selectat apoi hibrizii și a efectuat autopolenizarea În generația F , trăsătura care părea să fi dispărut a revenit Aproximativ % din semințele de mazăre au fost netede, iar restul de % au fost încrețite Toți cei șapte hibrizi au produs același raport de : Rezultatele au fost atât de precise încât oamenii de știință au suspectat ulterior un fals Acum, principiile descoperite de Mendel au fost dovedite în mod repetat, dar este probabil că Mendel și-a dat seama devreme de importanța raportului rezultat și a oprit experimentele, primind numere frumoase Mendel și-a dat seama că fenotipurile au fost transmise prin „factori” duali – acum îi numim gene – dintre care unele sunt dominante, iar altele sunt recesive plante-mamă Primul experiment Mazăre netedă Mazăre încrețită • X > RR I ani Două homozigote Două alele homozigote dominante I alele recesive (indicate cu R) (indicate cu d) Mazare netedă O Kg În generația F, toți descendenții sunt heterozigoți și conțin o alelă de fiecare tip Mazărea este netedă deoarece alela R netedă este dominantă Al doilea experiment folosind urmașii obținuți în primul Mazăre netedă Mazăre netedă © X © G Smooth Smooth Smooth Rid mazăre RK mazăre mazăre mazăre mazăre Despre Rr '/♦'/ '/ '/r poartă alele Rr sau rR În generația F , raportul dintre semințele netede (dominante) și încrețite (recesive) este de : Hugo de Vries, Carl Correns și Erich von Tschermak repetă descoperirea lui Mendel zece crescuți pur pentru că au purtat două gene dominante pentru semințele netede sau două gene recesive pentru cele ridate; din punct de vedere genetic, erau homozigoți Încrucișarea lor a dat descendenți heterozigoți, moștenind o genă de fiecare tip Gena dominantă a prevalat asupra celei recesive și toți urmașii au produs semințe netede În generația F , sunt posibile trei cazuri Aproximativ un sfert din plante vor purta două gene de semințe netede și, prin urmare, vor produce semințe netede Jumătate va avea o genă de fiecare tip și va produce, de asemenea, semințe netede, deoarece acea genă este dominantă Un alt sfert din plante vor moșteni două gene de semințe șifonate și vor produce semințe șifonate: un astfel de fenotip recesiv nu poate apărea decât în absența genelor dominante Legile lui Mendel Pe baza rezultatelor sale, Mendel a dedus două legi de bază ale moștenirii (pentru a evita confuzia, voi folosi limbajul geneticii moderne, nu pe cel al lui Mendel) Prima lege a lui Mendel este legea împărțirii caracteristicilor Constă în faptul că genele au două variante, sau două alele, care afectează fenotipul, cum ar fi forma semințelor (sau culoarea ochilor la om) Alelele care determină trăsătura fenotipică sunt moștenite câte una de la fiecare părinte Dacă se moștenesc diferite alele, una dintre ele este dominantă și exprimată, în timp ce cealaltă este recesivă și nu apare deloc Al doilea principiu se numește legea moștenirii independente: moștenirea unei trăsături nu afectează moștenirea alteia De exemplu, genele care codifică forma semințelor nu sunt afectate de genele care codifică culoarea semințelor Fiecare trăsătură mendeliană va fi transmisă într-un raport de : conform modelului de dominanță a genei Interacțiunea alelelor Nu toate trăsăturile controlate de o singură genă respectă legile lui Mendel Unele gene sunt caracterizate prin dominanță incompletă, adică fenotipul unui organism heterozigot care poartă o copie a alelelor dominante și recesive va fi intermediar Garoafele cu două alele care codifică flori roșii vor fi roșii; garoafele cu două alele care codifică flori albe vor fi albe; garoafele cu două alele diferite vor fi roz Genele pot fi, de asemenea, codominante În acest caz, heterozigoții vor prezenta ambele trăsături Conform acestui principiu, grupele sanguine umane funcționează: alela este recesivă, iar A și B sunt codominante Ca rezultat, A și B suprimă , dar o persoană care moștenește o alela A și o alela B va avea un grup de sânge AB unsprezece Mendelismul a adăugat detalii lipsă teoriei lui Darwin Ronald Fisher Ambele legi ale lui Mendel nu sunt complet exacte Unele fenotipuri sunt înrudite și adesea co-moștenite, cum ar fi ochii albaștri și părul blond la islandezi Mai mult decât atât, nu toate semnele se încadrează într-un model frumos de dominație, așa cum a fost cazul mazării mănăstirii Dar aceste legi sunt un punct de plecare foarte bun Genele situate pe diferiți cromozomi sunt într-adevăr moștenite independent - conform celei de-a doua legi și există multe boli care se supun primei legi Astfel de tulburări sunt numite boli mendeliane (sau ale genelor) și includ, de exemplu, boala Huntington, care apare întotdeauna la persoanele care poartă o copie a genei mutante dominante Fibroza chistică este cauzată de o mutație recesivă și este periculoasă doar dacă o persoană a moștenit câte o alelă recesivă de la fiecare părinte Respingere, ignoranță și redescoperire Mendel a citit lucrarea sa despre moștenire la Societatea Brunn pentru Istorie Naturală în A fost publicat un an mai târziu Dar, în timp ce opera lui Darwin a devenit o senzație, aproape nimeni nu a citit lucrarea lui Mendel, iar cei care au citit-o nu au înțeles semnificația ei Lucrarea lui Mendel a fost publicată într-o colecție în care Darwin a fost cel care a revizuit articolele, dar i-a ratat lucrarea, care, de fapt, a pus bazele teoriei sale În , Mendel a fost ales rector și și-a părăsit munca cu mazărea, deși a rămas convins de importanța acesteia Cu puțin timp înainte de moartea sa, în , el a spus: „Munca mea științifică mi-a adus o profundă satisfacție și sunt sigur că întreaga lume o va aprecia în curând” S-a dovedit a avea dreptate În secolul al XX-lea, Hugo de Vries, Carl Correns și Erich von Tschermak au dezvoltat independent teorii similare cu teoria moștenirii a lui Mendel și i-au recunoscut primatul S-a născut o nouă știință În materia uscată Genele sunt fie dominante, fie recesive genetica mesca Gene și cromozomi C H Waddington: „Teoria cromozomală a lui Morgan este o adevărată descoperire a imaginației, comparabilă cu descoperirile lui Galileo și Newton” Când T H Morgan ( - ) a început să experimenteze cu muștele fructelor în , el nu a fost adeptul nici lui Darwin, nici lui Mendel Deși Morgan a recunoscut că evoluția biologică există într-o anumită formă, el s-a îndoit de selecția naturală și de moștenirea mendeliană ca mecanisme Cu toate acestea, rezultatele obținute l-au convins de corectitudinea ambelor teorii și au făcut posibilă descoperirea structurii celulare prin care se transmit trăsăturile din generație în generație Morgan nu numai că a demonstrat că fenotipurile sunt moștenite în conformitate cu legile lui Mendel, dar a arătat și că unitățile de ereditate sunt localizate în cromozomi Aceste structuri, situate în nucleul celular, dintre care există de perechi la om, au fost descoperite în anii , dar funcția lor a rămas un mister În , biologul Theodor Boveri și geneticianul Walter Sutton au propus în mod independent că cromozomii ar putea conține material ereditar, stârnind o controversă aprinsă Deși Morgan s-a îndoit de ipoteza lor, muștele sale de fructe au pus capăt tuturor disputelor Morgan a primit dovezile materiale care au finalizat revoluția mendeliană Domeniul științei pe care Morgan l-a întors cu susul în jos are un nume Mendel a numit codurile trăsăturilor moștenite „factori” În , Hugo de Vries, nerepetând încă descoperirea călugărului, a folosit termenul „pangen” pentru a descrie „cea mai mică particulă corespunzătoare unei caracteristici moștenite” În , Wilhelm Johanson a inventat un cuvânt mai elegant - genă și, în același timp, "genotip" - pentru a descrie structura genetică a organismului și "fenotip" - pentru a descrie semnele, SAGEATA TIMPULUI anii Descoperirea cromozomilor genele şi cromozomii I şi definite de gene William Bateson, un biolog englez, și-a combinat termenii în numele unei noi științe - genetica FIRELE VIEȚII Acum știm că cromozomii sunt fire de cromatină, o combinație de ADN și proteine Ele sunt localizate în nucleu și poartă cea mai mare parte a informațiilor genetice (o cantitate mică din aceasta este conținută în mitocondrii și cloroplaste) Cromozomii sunt de obicei reprezentați ca două bastoane conectate în mijloc, dar ei iau această formă numai în timpul diviziunii celulare Și în restul timpului arată ca fire lungi, care amintesc de un colier din fire Genele sunt incluziuni colorate țesute într-un colier Diferitele organisme au un număr diferit de cromozomi și sunt aproape întotdeauna pereche: un individ moștenește un cromozom de la mamă, iar al doilea de la tată Numai în celulele germinale, sau gameți (la animale, acestea sunt ouă și spermatozoizi), conține o copie a cromozomului De obicei, cromozomii perechi se numesc autozomi (oamenii au de perechi), iar majoritatea animalelor au și cromozomi sexuali, care pot diferi între masculi și femele La om, moștenirea a doi cromozomi X are ca rezultat o fată; moștenirea unui cromozom X și a unui cromozom Y are ca rezultat un băiat În anii , datorită dezvoltării coloranților pentru cromatina, embriologul și citologul Eduard van Beneden a văzut că cromozomii materni și paterni au fost separați în timpul diviziunii celulare Această descoperire i-a determinat pe Boveri și Sutton să sugereze că cromozomii joacă un rol important în moștenirea mendeliană Dacă genele Boli cromozomiale Bolile ereditare nu sunt întotdeauna cauzate de mutații în anumite gene; pot fi cauzate și de anomalii cromozomiale numite aneuploidii De exemplu, persoanele cu sindrom Down au moștenit trei copii ale cromozomului în loc de două Cromozomul suplimentar duce la întârziere în dezvoltare, aspect distinctiv și risc crescut de boli de inimă și demența dobândită precoce Aneuploidiile altor cromozomi duc aproape întotdeauna la moartea fătului înainte de naștere Ele sunt adesea cauza avorturilor spontane și a infertilității, iar acum este posibil să se monitorizeze astfel de defecte embrionare în timpul fertilizării in vitro (FIV) pentru a crește șansele unei sarcini de succes | Theodore Boveri ( - ) și William Sutton ( - ) sugerează că cromozomii poartă material genetic T X Morgan ( - ) demonstrează că cromozomii stau la baza moștenirii paisprezece II genetica Doamnă și alte animale Oamenii au de perechi de cromozomi — de autozomi și cromozomii sexuali X și Y Cu toate acestea, până în , se credea că avem de perechi de cromozomi, precum rudele noastre cele mai apropiate, cimpanzeii și alte maimuțe mari Acest punct de vedere a fost respins de Albert Levan și Jo-Hin Tjio, care, datorită noilor tehnologii de microscopie, au arătat că oamenii au de perechi Studiul cromozomului a arătat că acesta s-a format prin fuziunea a doi cromozomi mai mici care încă există la cimpanzei Această fuziune este doar unul dintre evenimentele evolutive care ne-au transformat de la maimuțe la oameni Ochii Drosophila sunt de obicei roșii, dar în Morgan a descoperit un singur mascul cu ochi albi Când a încrucișat un mascul cu o femelă obișnuită cu ochi roșii, toți descendenții lor (generația a fost cu ochii roșii Aceste muște au fost apoi încrucișate între ele, iar în generația F trăsăturile recesive mendeliane au revenit A apărut un fenotip cu ochi albi , dar numai la aproximativ jumătate dintre bărbați și nu la nici una dintre femei Se pare că acest rezultat a fost legat de sex conținute în cromozomi separati, am moștenit de la fiecare părinte, I asta explică de ce trăsăturile I recesive apar în generațiile următoare Mushka Corectitudinea lui Boveri și Sutton a fost dovedită de unul dintre cei mai gro-i critici ai lor mogul - Morgan Instrumentul lui a fost umilul I musca de fructe Drosophila melanogaster, | al cărui nume latin înseamnă „iubitor de rouă cu burtă neagră” Femelele pot depune de ouă pe zi, I și ciclul lor de reproducere rapid, j producând o nouă generație la fiecare două I săptămâni, a permis laboratorului lui Morgan să reproducă milioane de I insecte și să exploreze modelele de moștenire La om, sexul este determinat de cromozomii X și Y: femelele poartă XX, bărbații XY Ouăle conțin întotdeauna X, în timp ce sperma poate conține atât X, cât și Y Deoarece cromozomul X afectează sexul muștelor de fructe în același mod, Morgan a sugerat că rezultatele sale au sens dacă gena mutantă care face ochii albi este recesivă și se găsește pe cromozomul X d Datele lui Morgan despre gene și locația lor pe cromozomi au ajutat la transformarea biologiei într-o știință experimentală J Eric Kandel În generația Fj, toate muștele aveau ochi roșii, deoarece au moștenit cromozomul X de la femela cu ochi roșii și, prin urmare, gena dominantă cu ochii roșii Toate femelele au purtat gena recesivă, dar nu a apărut Masculii nu l-au avut În generația F , toate femelele aveau ochii roșii, deoarece au primit un cromozom X cu o genă dominantă de la un tată cu ochii roșii Chiar dacă mamele lor au purtat și transmis mutantul cincisprezece Cromozomul X, albirea ochilor nu s-a manifestat în ele, deoarece trăsătura este recesivă Cu toate acestea, jumătate dintre bărbații F care au primit cromozomul X mutant de la mamele lor s-au dovedit a fi cu ochi albi: nu aveau un al doilea cromozom X capabil să suprime expresia genei recesive Morgan a descoperit un principiu foarte important Multe boli umane, inclusiv hemofilia și distrofia musculară Duchenne, sunt legate de sex: genele responsabile de acest lucru se află pe cromozomul X și, ca urmare, aceste boli apar aproape exclusiv la bărbații care nu au un al doilea cromozom X Legarea genelor Echipa lui Morgan și-a continuat studiul asupra Drosophila și a găsit zeci de trăsături transmise prin cromozomi Mutațiile legate de sex au fost cele mai ușor de detectat, dar în curând a devenit posibilă cartografierea genelor (adică, localizarea lor) și pe autozomi Genele care se află pe același cromozom sunt adesea moștenite împreună Observând cât de des anumite trăsături au fost moștenite împreună, „drosofiliștii” lui Morgan au reușit să demonstreze că unele gene sunt conținute pe același cromozom și chiar să calculeze distanța relativă dintre ele Cu cât genele sunt mai apropiate, cu atât este mai probabil ca acestea să fie moștenite împreună Acest concept, numit gene linkage, este încă un instrument cheie în căutarea genelor care cauzează boli Primul experiment Femela cu ochi roșii x Mascul cu ochi albi Femelele cu ochi roșii poartă două alele R dominante cu ochi roșii, câte una pe fiecare cromozom X Bărbații cu ochi albi poartă o alele recesive cu ochi albi ™ g pe cromozomul X, iar gena culorii ochilor este absentă pe cromozomul Y (indicat -) În generația F, muștele au ochii roșii, deoarece toate poartă o copie a alelei dominante cu ochi roșii R Al doilea experiment folosind urmasi din prima Femeie cu ochi roșii Mascul cu ochi roșii '/d roșu- '/d roșu- '/d roșu- '/d cu ochi roșii cu ochi femele femele masculi masculi (XX) (XX) (XY) (XY) În generația F; toate femelele au ochi roșii pentru că poartă cel puțin o alela dominantă cu ochi roșii legată de X Jumătate dintre masculi poartă alela R dominantă și au ochii roșii, dar cealaltă jumătate poartă alela r recesivă și au ochii albi Morgan a greșit cu Mendel, Boveri și Sutton și chiar despre Darwin Dar nu a persistat în greșeala lui În schimb, a folosit date experimentale pentru a dezvolta o idee fundamentală „Conversia” lui demonstrează una dintre cele mai importante proprietăți ale științei: spre deosebire de politică, în știință, când apar fapte noi, te poți răzgândi În materia uscată Genele se găsesc pe cromozomi I genetica clasică Genetica evoluției Ernst Mayr: „În fiecare generație se formează noi grupuri de gene, iar evoluția are loc datorită faptului că indivizii de succes din aceste pool-uri de gene dau naștere următoarei generații” Acum este general acceptat că genetica mendeliană este mecanismul evoluției darwiniene Cu toate acestea, atunci când teoria lui Mendel a fost redescoperită, s-a considerat că este incompatibilă cu teoria lui Darwin Încercările de a combina cele două mari idei ale biologiei secolului al XIX-lea au devenit curentul principal în genetica secolului al XX-lea și au condus la formularea unor principii care sunt astăzi considerate temelia științelor biologice Soluția la această problemă se numește teoria sintetică a evoluției (uneori sinteza evolutivă modernă) Mulți biologi care au promovat ideile lui Mendel credeau că genele individuale (sau discrete) pe care le-a propus contrazic evoluția treptată care are loc ca urmare a selecției naturale Li se părea că moștenirea mendeliană nu oferă suficientă variație ereditară pentru ca un proces lent de selecție să ducă la apariția de noi specii Drept urmare, adepții teoriei mutațiilor sau saltări (literalmente, salturi), au sugerat că mutațiile semnificative neașteptate duc la evoluția sărituri O școală rivală, biometrienii, au fost de acord cu Darwin că există diferențe semnificative și continue între indivizi, spre deosebire de cele alternative și au crezut că Mendel a greșit Potrivit acestora, trăsăturile moștenite nu pot explica diversitatea observată dacă informația genetică este purtată în unități independente care pot apărea brusc SAGEATA TIMPULUI până în Darwin publică Mendel opens „Despre originea speciilor” Legile moștenirii ■ ■' • şi X-Men Super-eroii din benzile desenate și filmele X-Men și-au dobândit abilitățile extraordinare prin mutații genetice aleatorii - inclusiv capacitatea lui Magneto de a controla câmpurile magnetice și capacitatea lui Storm de a controla vremea Povești fascinante, dar prostii complete din punct de vedere științific și nu numai pentru că superputeri sunt prea fantastice Explicația pentru existența X-Men se bazează pe erezia saltaționismului Conform acestei ipoteze, evoluția are loc în salturi, atunci când indivizii acumulează un număr mare de mutații și, ca urmare, dobândesc noi abilități Genetica populației a infirmat această ipoteză la începutul secolului al XX-lea: evoluția are loc prin mici mutații, care, ca urmare a selecției naturale, pot duce la schimbări semnificative printr-o generație Între organismele aceleiași specii, ca să nu mai vorbim de unele diferite, existau prea multe diferențe pentru a fi explicate prin gene individuale Lucrarea lui T H Morgan a început să clarifice modul în care teoriile lui Darwin și Mendel ar putea lucra împreună Muștele sale au arătat că mutațiile nu duc prin ele însele la formarea de noi specii, ci cresc diversitatea în cadrul unei populații și creează un „pool” de indivizi cu gene diferite care pot fi afectate de selecția naturală Drept urmare, o nouă generație de geneticieni și-a dat seama că cele două teorii ar putea fi combinate Pentru a obține dovezi, au apelat la noi metode - matematică și experiment Genetica populației Pentru a înțelege cum poate funcționa selecția naturală conform legilor mendeliane, a fost necesar să ne ridicăm deasupra organismelor și genelor individuale Acest lucru a necesitat două descoperiri importante În primul rând, geneticianul englez Robert Fisher și-a dat seama că majoritatea trăsăturilor fenotipice nu sunt guvernate de o singură genă, ca în experimentele îngrijite ale lui Mendel cu mazăre, ci de o combinație de gene diferite Folosind noi metode statistice, el a demonstrat că această moștenire explică diferențele biometrice dintre indivizi fără a încălca legile lui Mendel Experimentele lui J B S Haldane Morgan Show ( - ) publică că două teorii funcționează pe mesteacăn compatibil cu molia Ronald Fisher ( - ) publică monografia „The Genetic Theory of Natural Selection” Julian Huxley ( - ) publică Evolution: A Modern Synthesis I genetica clasică Geneticienii populației au realizat, de asemenea, că apariția mutațiilor care produc noi variante genetice, sau alele, este doar primul pas în procesul evolutiv Mai important este modul în care aceste alele sunt distribuite în cadrul unei populații Mutațiile semnificative, care au fost considerate critice de către saltationiști, au șanse mici de răspândire: dacă nu sunt letale, duc la formarea unor indivizi care nu se potrivesc în mediu Probabilitatea de supraviețuire și reproducere a unor astfel de mutații este mică Cu toate acestea, micile mutații benefice vor trece în cele din urmă prin întregul bazin de gene, pe măsură ce purtătorii lor produc mai mulți descendenți Molia mesteacănului Cel mai faimos exemplu este molia mesteacănului În Anglia preindustrială, aceste insecte aveau un corp alb și aripi cu pete albe, o colorare adaptivă care le permitea să rămână nedetectate pe lichenii care acopereau trunchiurile copacilor Cu toate acestea, în timpul secolului al XIX-lea, poluarea din fabricile din Manchester și din alte centre industriale a făcut ca pădurile locale să fie acoperite cu funingine și lichenii să moară Există o variantă de culoare închisă a moliei mesteacănului, cauzată de o mutație a genei responsabile de sinteza pigmentului melanină La începutul secolului al XIX-lea, această colorare era foarte rară, aproximativ , % din populație Acesta este un prim exemplu de mutație semnificativă care reduce condiția fizică, deoarece moliile întunecate erau vizibile clar pe trunchiurile copacilor și erau o pradă ușoară pentru păsări Cu toate acestea, până în deja % din moliile din districtul Manchester erau negre, iar până în numărul lor ajunsese la % Schimbarea mediului, adică predominanța copacilor înnegriți de funingine, a oferit alelei întunecate un avantaj adaptativ Geneticistul englez J B S Haldane a calculat că pentru distribuția practică completă a alelei întunecate între molii, probabilitatea de supraviețuire și reproducere a insectelor negre ar trebui să fie de numai , ori mai mare decât cea a celor ușoare Matematicienii au arătat că modificări genetice atât de mici, chiar dacă cresc ușor fitness-ul, se pot răspândi foarte repede printr-o populație Selecția naturală este un motor puternic alimentat de genetică Deriva genetică Selecția naturală nu este singurul mecanism de evoluție Genele pot, de asemenea, să derive Conform legii lui Mendel a împărțirii trăsăturilor, un individ poartă două copii ale fiecărei gene și transmite una dintre ele descendenților în mod aleatoriu Într-o populație mare, proporția fiecărei alele de la o generație la alta nu se va modifica, cu condiția ca aceasta să nu fie supusă presiunii de selecție Cu toate acestea, deoarece acest proces este aleatoriu, poate produce rezultate ciudate la populații mici Variația aleatorie a moștenirii poate face ca o variantă genetică să fie mai comună decât alta fără nicio selecție naturală Imaginați-vă că o anumită specie de păsări are două alele care determină lungimea ciocului, o alelă este responsabilă pentru un cioc mai scurt, cealaltă pentru un cioc mai lung Toate păsările părinte dintr-o populație poartă o copie a fiecărei alele Într-o populație mare ponderea fiecărei alele în generația următoare va fi de aproximativ % - conform legii numerelor mari Acum imaginați-vă că există doar două perechi de părinți în populație și toate păsările poartă, de asemenea, o copie a fiecărei alele Cel mai probabil rezultat va fi din nou o distribuție / , dar un eșantion prea mic nu poate garanta acest lucru O alela poate fi predominanta la urmasi din intamplare Biologii numesc acest proces „efectul fondator” - fondul genetic al unei noi colonii este format din genotipurile aleatorii ale fondatorilor săi Conceptul de deriva genetică a oferit o altă explicație pentru modul în care moștenirea mendeliană ar putea explica diferențele în interiorul și între specii fără salturi mutaționale bruște Chiar și în absența selecției naturale, știința este capabilă să explice evoluția pe baza geneticii Dovezile pentru compatibilitatea dintre mendelism și darwinism au continuat să se acumuleze Speciația Triumful teoriei sintetice a evoluției a fost explicația formării de noi specii Există patru mecanisme principale de speciație, toate bazate pe separarea parțială sau completă a două grupuri de populație Adesea, această separare este cauzată de geografie, cum ar fi un râu sau un lanț muntos care împiedică încrucișarea a două grupuri După izolare, chiar și în absența presiunii selecției naturale, deriva genetică face ca populațiile să devină din ce în ce mai diferite unele de altele Când populațiile se întâlnesc din nou, diferențele dintre ele sunt atât de mari încât nu se mai pot încrucișa - s-au format două specii diferite În materia uscată Genetica - motorul evoluției douăzeci Mutații Hermann Möller: „Mutațiile pot fi produse „artificial” putem rezista lui Dumnezeu inaccesibil, cioplind glume pe cheltuiala noastră dintr-o cetate inexpugnabilă în plasma germinativă” Teoria sintetică a arătat că mutațiile semnificative nu sunt principala forță motrice a evoluției Cu toate acestea, fără schimbare genetică, evoluția este imposibilă Prin selecție naturală și derivă, anumite alele se propagă, dar aceste alele trebuie să fie cumva diferite de alte variante Codul genetic trebuie copiat din generație în generație pentru o moștenire fiabilă a trăsăturilor, dar nu este absolut exact Micile erori de copiere — mici mutații — asigură evoluție cu materia primă, scânteile din care se aprinde focul Selecția naturală aruncă scântei în flăcări; sau mocnesc, plutesc; sau aceste scântei nu se aprind și nu se sting Experimentele lui T X Morgan cu Drosophila au dat rezultate remarcabile datorită unei mutații aleatorii - o muscă cu ochi albi Echipa lui Morgan a crescut probabilitatea de a găsi o mutație prin reproducerea a milioane de insecte, dar mutațiile spontane sunt foarte rare și necesită un număr mare de indivizi pentru a le găsi Cercetările care s-au bazat pe timp și noroc au fost extrem de consumatoare de timp Cu toate acestea, ei au ajutat la descoperirea unei modalități de a împinge evoluția prin crearea de mutații Cercetarea cu Drosophila a trecut la un nou nivel Descoperirea a fost făcută de unul dintre studenții lui Morgan, evreul din New York Hermann Möller Möller a fost un teoretician remarcabil, iar ideile sale au jucat un rol cheie în explicarea rezultatelor cercetării Drosophila SAGEATA TIMPULUI - Morgan demonstrează că cromozomii stau la baza moștenirii nutatie Dar, deoarece nu a efectuat personal experimente, numele său a apărut rar în publicațiile grupului Lui Möller nu-i plăcea această stare de lucruri, era o persoană iritabilă și complet incomandabilă, deși unii biografi cred că a devenit o victimă a antisemitismului - și, ca urmare, s-a certat cu profesorul său și s-a mutat în Texas pentru a-și lucra proprii Razele X ale lui Hermann Möller au fost interesate nu numai de mutații, ci și de recenta descoperire a lui Ernst Rutherford, care a divizat atomul La fel ca atomii, genele erau considerate indivizibile Dacă poți schimba atomul, s-a întrebat Möller, poți să schimbi gena la fel de artificial? Și radiațiile pot fi folosite pentru asta? În , pentru a-și testa ipoteza, a început să expună muștele de fructe la radiu și la raze X Rezultatele primelor experimente nu s-au ridicat la nivelul așteptărilor Deși razele X au provocat mutații, a fost dificil de demonstrat acest lucru, deoarece mutațiile au avut un efect secundar extrem de incomod - insectele au devenit sterile Iar urmașii care puteau fi investigați pur și simplu nu au apărut Cu toate acestea, în noiembrie , Möller a luat doza potrivită de radiații El a expus razele X masculilor Drosophila și apoi le-a încrucișat cu femele care nu au fost expuse la radiații Proporția descendenților mutați a fost fără precedent În primele câteva săptămâni, Møller a generat peste de mutanți, jumătate din numărul de mutații spontane găsite în ultimii ani Möller și Stalin Un comunist hotărât, Möller s-a mutat în Uniunea Sovietică în , unde a dezvoltat o abordare socialistă a eugeniei El a susținut că creșterea selectivă ar putea fi folosită pentru ingineria socialistă și pentru crearea unui om nou mai înclinat să urmeze învățăturile lui Marx și Lenin Cu toate acestea, nu l-a convins pe Stalin: sub influența lui Trofim Lysenko, el a declarat genetica, bazată pe ideile lui Mendel și Darwin, o știință burgheză și a început să-i persecute pe oamenii de știință implicați în ea Printre cei arestați s-a numărat și Nikolai Vavilov, colegul lui Möller, acesta a murit în Gulag Möller a fugit din Uniunea Sovietică înainte ca aceeași soartă să-i fie soartă Hermann Möller ( - ) arată că razele X pot provoca mutații Max Delbrück ( - ) și Salvador Luria ( - ) demonstrează că mutațiile sunt independente de selecția naturală I clasic gayietaka Unele mutații au fost letale, dar multe au fost transmise generațiilor următoare, așa cum prezisese Mendel Möller a observat rupturi în cromozomii muștelor și a presupus corect că expunerea la radiații duce la modificări aleatorii ale structurii genetice Modificările materialului genetic pot provoca imediat moartea sau pot afecta negativ fitness-ul, ducând la dispariția lor din fondul genetic Dar, uneori, se obțin mici „mutații punctuale” într-o singură genă, rezultând o mică diferență fenotipică care se poate răspândi prin populație prin selecție naturală sau derivă Radiația vă permite să obțineți rapid mutații în laborator În sălbăticie, același lucru se realizează prin erori de copiere aleatoare sau prin expunerea la mutageni naturali, cum ar fi lumina ultravioletă sau anumite substanțe chimice Manipularea genetică Möller și-a dat seama imediat de importanța descoperirii sale Știința are un instrument pentru a muta masiv organismele de laborator Datorită acestui instrument, viteza și eficiența cercetării a crescut Genetica a devenit o știință experimentală Dar acest succes a însemnat și altceva: dacă pot fi induse mutații, atunci pot fi manipulate Möller a arătat că evoluția ar putea fi accelerată artificial prin iradierea organismelor și reproducerea selectivă a mutanților cu trăsăturile dorite La sfârșitul anilor , Möller a vorbit despre ipoteza sa într-o serie de discursuri publice și a devenit prima vedetă a geneticii El a recunoscut potențialul modificării genetice cu mult înainte ca prima cultură modificată genetic (MG) să fie smulsă de Greenlees Möller a sugerat utilizarea radiațiilor pentru a produce noi plante agricole; alți cercetători au arătat curând că radiațiile provoacă mutații ereditare în porumb Mutageneza cu raze X este încă folosită pentru a produce noi variante pentru reproducere (în ciuda originii lor artificiale, astfel de plante sunt utilizate pe scară largă în fermele ecologice, deși fermierii, destul de ciudat, se feresc de alte realizări ale ingineriei genetice precum focul) Möller a sugerat că metoda sa va găsi aplicații în medicină și industrie, ceea ce s-a întâmplat El credea chiar că mutațiile artificiale ar putea fi folosite pentru a conduce evoluția umană în direcția corectă Pericolele radiațiilor Cu toate acestea, pentru a implementa ideea lui Möller de mutageneză prin radiații, a fost necesar un instrument mult mai puțin periculos decât razele X Möller a mai descoperit că radiațiile dăunează de obicei genelor Majoritatea mutațiilor pe care radiațiile le provoacă în ADN (vezi capitolul ) nu sunt inofensive sau neutre, ci catastrofale: un număr mare de muște ale lui Möller au murit, iar altele au devenit sterile La animalele care trăiesc mai mult, inclusiv la oameni, astfel de daune Experiența lui Luria și Delbrück Deși până în anii rolul mutațiilor în evoluție a fost universal recunoscut, a rămas o întrebare Selecția naturală păstrează mutații benefice aleatorii sau crește probabilitatea apariției mutațiilor? Salvador Luria și Max Delbrück au rezolvat această problemă în , realizând experimente pe bacterii și fagi, viruși care infectează bacteriile Ei au descoperit că mutațiile care fac bacteriile rezistente la fagi au avut loc aleatoriu și la o frecvență constantă, indiferent de presiunea de selecție Astfel, mutațiile apar independent de selecția naturală și nu sunt consecința acesteia materialul genetic tinde să provoace cancer Möller a lansat o campanie de informare, oamenii ar fi trebuit să realizeze cât de periculoasă este expunerea la radiații, de exemplu, pentru radiologi Știm despre pericolele radiațiilor, în mare parte datorită muncii geneticienilor din era atomică care a urmat Proiectului Manhattan și bombardamentelor de la Hiroshima și Nagasaki din al Doilea Război Mondial Möller și omul de știință american Linus Pauling și-au folosit cunoștințele despre daunele severe și ireversibile ale ADN-ului cauzate de radiații pentru a interzice testele nucleare atmosferice Pauling a primit al doilea premiu Nobel, Premiul pentru pace, pentru această lucrare Beneficiile experimentelor cu raze X ale lui Möller nu se limitează la dezvoltarea geneticii și a agriculturii - au făcut posibilă și detectarea unui pericol de moarte pentru umanitate În materia uscată Pot fi provocate mutații clasic reproducere sexuală Graham Bell: „Reproducția sexuală este regina problemelor din biologia evoluționistă Poate că niciun alt fenomen natural nu trezește atât de mult interes; cu siguranță niciun alt nu provoacă atâta confuzie” Sexul este una dintre principalele probleme ale vieții Nu doar pentru că petrecem mult timp gândindu-ne la asta, ci și pentru că este un mister evolutiv și genetic Multe organisme – de fapt majoritatea, având în vedere că bacteriile reprezintă cea mai mare parte a biomasei lumii – preferă să se reproducă singure De ce, atunci, reproducerea asexuată nu este universală? Este potrivit pentru majoritatea celulelor corpului uman - celulele somatice care alcătuiesc, de exemplu, ficatul și rinichii, se divid ca niște microorganisme asexuate Singura excepție o reprezintă celulele germinale, care produc spermatozoizi și ovule (gameți), din care se dezvoltă în cele din urmă oameni noi Reproducerea asexuată permite unui organism să creeze o copie a genomului său în generația următoare, plus sau minus câteva erori de copiere Reproducerea sexuală înseamnă că doar jumătate din populație este capabilă să producă descendenți, ceea ce reduce rata de reproducere Este nevoie de ambele sexe pentru a petrece timp și efort căutând un partener Doar jumătate din genele unui părinte ajung în fii sau fiice S-ar părea că din punctul de vedere al selecției naturale, toate acestea sunt rele Cu toate acestea, reproducerea sexuală nu numai că există, ci prosperă - este modul de reproducere folosit de majoritatea organismelor care poate fi văzut fără microscop SAGEATA TIMPULUI Yu Sh Morgan demonstrează că cromozomii lui Morgan și Alfred Sturtevant stau la baza moștenirii ( - ) descoperi crossing over și creați prima hartă a genelor Înflorirea reproducerii sexuale, în ciuda deficiențelor evidente, se explică prin procesele care au loc la nivel genetic și prin semnificația lor pentru evoluție Mutațiile aleatoare nu sunt singura materie primă pentru selecția naturală și deriva De fiecare dată când reproducerea sexuală amestecă pachetul genetic și, prin urmare, creează noi variante Acest proces, cunoscut sub numele de crossing over sau recombinare, schimbă în mod repetat codul vieții transmis generației următoare Și mai ales variante de succes vor fi selectate în același mod ca și mutațiile benefice Meioza si mitoza Posibilitatea aparitiei unor noi variante este asociata cu un mod special de diviziune celulara, unic reproducerii sexuale Marea majoritate a celulelor din corpul uman sunt diploide, adică conțin un set complet de de cromozomi sau de perechi Pe măsură ce un organism crește sau rănile se vindecă, celulele somatice se divid pentru a crea o copie completă a genomului lor Acest proces se numește mitoză Toate perechile de cromozomi sunt duplicate, iar seturile complete diverg în două noi celule fiice Se obțin două celule diploide, fiecare conținând de cromozomi identici cu cromozomii celulei mamă Mitoza este în esență reproducere asexuată Și singurul loc în care nu se întâmplă este în părțile corpului care sunt destinate reproducerii sexuale În celulele germinale, ouăle și spermatozoizii se formează într-un mod diferit - meioză În timpul meiozei, celulele progenitoare diploide își dublează ADN-ul și îl distribuie la patru celule fiice, fiecare cu de cromozomi La bărbați, aceste celule devin spermatozoizi, la femei, unul devine ovul, iar celelalte trei devin corpuri polari Astfel de celule sunt numite haploide - spre deosebire de celulele somatice diploide, ele poartă doar o copie a fiecărui cromozom Când doi gameți diferiți fuzionează după împerechere pentru a forma un embrion, un set complet de de cromozomi este restaurat, câte o copie de la fiecare părinte CROSSINGOVER Fuziunea materialului genetic a doi indivizi duce la formarea de diferite combinații de cromozomi și, în consecință, la variații genetice Dar aceasta nu este singura proprietate utilă a reproducerii sexuale: compoziția cromozomilor care intră în spermatozoizi și ouă, este, de asemenea, unică ~ guraţii Recombinare Cromozomi încrucișați- Cromozomii moșteniți de la mamă sunt aliniați simetric unul față de celălalt Se schimbă cromozomi se formează întinderi de ADN Harriet Creighton ( - ) și Barbara McClintock ( - ) descoperă baza fizică a traversării Möller descrie modul în care trecerea evită „clichetul Möller” relație genetică Recombinarea explică cât de mult ADN împărtășim cu familia noastră și de ce suntem diferiți de frații noștri Jumătate din materialul nostru genetic o luăm de la mama și jumătate de la tatăl nostru, pentru că am evoluat din fuziunea gameților lor Dar, în ciuda faptului că % din ADN-ul nostru ar trebui să se potrivească cu ADN-ul fraților și surorilor noastre, acest lucru este adevărat doar în medie Natura aleatorie a recombinării înseamnă că este posibil, teoretic, dar extrem de puțin probabil din punct de vedere statistic, ca un individ să poată moșteni un set complet diferit de alele de la frații săi Când cromozomii perechi se aliniază de-a lungul ecuatorului celulei în timpul meiozei, ei fac schimb de material genetic între ei Două fire de ADN, una moștenită de la mamă, cealaltă de la tată, se împletesc și se rup în punctele de contact Segmentele rezultate se contopesc cu cele vecine, iar genele trec de la un cromozom la altul Ca urmare, gametul are cromozomi complet noi, care sunt un aliaj de gene materne și paterne Datorită încrucișării, fiecare gamet primește o copie a fiecărei gene, dar combinația de alele din acesta este unică Un spermatozoid masculin nu va primi cromozomi identici cu mama sau cu tatăl său, ca în celulele somatice Acesta va conține cromozomi noi, constând din secțiuni ale cromozomilor părinților Astfel, genele sunt în mod constant reasamblate într-o formă ușor diferită, iar recombinarea poate duce uneori chiar la fuziunea lor pentru a forma noi gene Unele modificări și combinații de gene pot crește fitness-ul, în timp ce altele o scad Încrucișarea este o altă sursă de variație ereditară care poate fi afectată de selecția naturală De asemenea, recombinarea le permite oamenilor de știință să localizeze gene pe cromozomi (adică, hărți genele) folosind conceptul de legătură descris în capitolul T X Morgan a sugerat că genele situate în apropiere pe un cromozom ar Citirea unei cărți „sexual” ar fi așa: cumpărați două exemplare, rupeți paginile și faceți o carte nouă, luând jumătate din pagini dintr-un exemplar și jumătate din al doilea, în timp ce aruncați o monedă pentru a decide ce pagină din fiecare exemplar va intra în cartea cea nouă și care poate fi aruncată Mark Ridley fi moșteniți împreună, iar motivul pentru aceasta este trecerea Genele nu trec de la un cromozom la altul pe rând, cromozomii fac schimb de blocuri mari de material genetic Dacă două gene sunt conținute în același bloc sau haplotip, acestea vor fi legate - indivizii care primesc o genă o primesc de obicei pe a doua Cauza reproducerii SEXUALE La speciile cu reproducere sexuală, meioza și recombinarea conferă fiecărui individ un genotip unic, iar această diversitate suplimentară poate ajuta la adaptare În reproducerea asexuată, toate mutațiile, chiar și cele dăunătoare, sunt transmise descendenților Acest lucru duce la un fenomen cunoscut sub numele de clichetul lui Möller, care duce la deteriorarea calității genomului în timp Datorită încrucișării, reproducerea sexuală permite copiilor să se deosebească de părinții lor Jumătate dintre copii nu vor fi transmise genele „rele” care ar fi fost transmise în cazul reproducerii asexuate, iar specia în ansamblu va câștiga un avantaj Diversitatea genetică creată de reproducerea sexuală înseamnă, de asemenea, că este mai dificil pentru microbi și paraziți să preia întreaga populație De obicei va exista un anumit nivel de rezistență genetică într-o populație și unii indivizi vor supraviețui epidemiei și vor da naștere unei noi generații imunitare Reproducerea sexuală oferă speciilor care o practică un avantaj în viață Ratchet Möller În organismele care se reproduc asexuat, o copie completă a genomului este transmisă descendenților Hermann Möller și-a dat seama că acesta era un mare dezavantaj: dacă o eroare de copiere ducea la o mutație dăunătoare, aceasta va fi transmisă descendenților Acest lucru se va întâmpla cu toate mutațiile noi, iar calitatea genetică generală a speciei se va deteriora în timp Möller a comparat acest proces cu un clichet, un angrenaj care se poate roti doar într-un singur sens Reproducerea sexuală și recombinarea ocolesc clichetul Möller, deoarece nu toate mutațiile parentale sunt transmise copiilor Multe organisme asexuate, inclusiv bacteriile, au dezvoltat alte moduri de schimb de gene pentru a evita efectele negative ale clichetului În materia uscată Reproducerea sexuală duce la unicitatea genetică Gene, proteine și ADN Francis Crick: „După ce a recunoscut rolul central și unic al proteinelor, devine clar că genele nu au altceva de făcut” Este destul de neplăcut când urina care curge din tine devine neagră la contactul cu aerul Cu toate acestea, boala care provoacă acest efect, alcaptonuria, este inofensivă și, prin urmare, practic nu a fost studiată timp de secole În anii , alcaptonuria a devenit de interes pentru medicul englez Archibald Garro După ce a redescoperit ideile lui Mendel, Garro a observat că boala a fost moștenită conform legilor mendeliane Garro nu a fost doar primul care a identificat o boală genetică, dar a formulat și regula de bază a geneticii: funcția genelor este de a produce proteine Alcaptonuria este o boală rară care afectează una din de persoane Dar Garro a observat că, dacă părinții erau și veri, atunci copiii lor aveau boala mult mai des, iar raportul dintre copiii sănătoși și pacienții din astfel de familii era de aproximativ trei la unu Acest lucru este natural dacă alcaptonuria este cauzată de o genă recesivă și nu de infecție, așa cum se credea anterior Cunoștințele biochimice ale lui Garro i-au permis, de asemenea, să formuleze ipoteza funcției acestei gene Cu alcaptonurie, urina devine neagră din cauza acidului homogentisic, care la oamenii sănătoși este descompus în organism Garro și-a dat seama că pacienților cu această boală le lipsește enzima (proteina catalizatoare) necesară pentru a descompune acidul homogentisic Ca rezultat, acidul a fost excretat împreună cu urina și l-a pătat în negru SAGEATA TIMPULUI — ■ Friedrich Miescher ( - ) Archibald Garro ( - ) începe descoperă ADN-ul pentru a investiga cauzele alcaptonuriei O genă, o proteină Pe baza observațiilor sale, Garro a concluzionat că funcția genelor este de a crea proteine Alte boli pot fi cauzate și de astfel de „erori înnăscute ale metabolismului”, așa cum le-a numit Garro în titlul cărții sale din Aceasta a fost o descoperire foarte importantă care arată modul în care genele și mutațiile genetice afectează biologia Dar, din moment ce Garro cerceta boli destul de rare, teoriile sale, precum cele ale lui Mendel, nu au fost observate timp de câteva decenii Dar lui Garro îi lipseau dovezile directe Au fost primiți în anii de George Beadle, un alt student al lui T H Morgan și de geneticianul american Edward Tatham Lucrările lui Beadle cu muștele de fructe au arătat că culoarea ochilor ar putea fi formată prin reacții chimice controlate de gene, dar muștele de fructe erau organisme prea complexe pentru a demonstra experimental această teorie Beadle și Tatham s-au îndreptat către forma simplă de pâine Neurospora crassa și l-au iradiat pentru a o muta Când mutanții au fost încrucișați cu mucegaiuri normale, unii dintre descendenții lor s-au reprodus liber, dar cealaltă parte s-a divizat numai dacă aminoacidul arginină a fost adăugat în mediu Aceste ciuperci au moștenit o mutație a genei pentru o enzimă necesară pentru sinteza argininei Dacă aminoacidul esențial nu a fost furnizat din exterior, ciupercile nu ar putea crește Rezultatele experimentului au făcut posibilă formularea unei reguli simple: fiecare genă conține „instrucțiuni” pentru crearea unei anumite enzime, care apoi face munca în celulă Deși regula a fost modificată de atunci - unele gene produc mai mult de o enzimă sau doar o parte a unei proteine - este în esență corectă Genele controlează chimia celulei nu direct, ci indirect prin proteinele pe care le creează Mutațiile duc la faptul că proteinele dorite nu sunt sintetizate Această descoperire s-a dovedit a fi foarte importantă pentru medicină: este dificil să se schimbe genele defecte care provoacă boli, dar unele boli genetice pot fi tratate prin înlocuirea proteinei lipsă Hemofilii, de exemplu, pot lua o enzimă de coagulare a sângelui pe care organismul lor nu o poate sintetiza singur Creșterea ADN-ului Descoperirea că genele poartă codul pentru producerea proteinelor a răsturnat credința populară despre structura lor, deoarece se credea că genele sunt proteine Dacă de fapt proteinele sunt produse ale genelor, George Beadle ( - ) și Edward Tatham ( - ) confirmă că genele produc proteine și propun ipoteza „o genă, o proteină” Oswald Avery ( - ) McLean McCarthy ( - ) și Colin McLeod ( - ) demonstrează că ADN-ul poartă informații genetice Alfred Hershey ( - ) și Martha Chase ( - ) folosesc marcarea radioactivă pentru a confirma rolul genetic al ADN-ului treizeci Există viață pe Marte? Dacă viața se găsește pe Marte sau pe orice altă planetă, prima întrebare pe care o vor pune oamenii de știință este: se bazează pe ADN? Instrucțiunile genetice ale tuturor organismelor terestre sunt scrise în ADN (cu excepția unor virusuri ARN, dar nu se pot reproduce fără ADN-ul gazdei) Acest fapt arată că toată viața a descins dintr-un strămoș comun Dacă viața extraterestră folosește și ADN, atunci această afirmație este valabilă Poate că Marte a fost locuit de microorganisme sosite de pe Pământ pe un meteorit Sau totul s-a întâmplat invers și suntem de fapt marțieni atunci baza chimică a moştenirii trebuie căutată în altă parte Au fost găsite într-o substanță misterioasă care a fost izolată pentru prima dată din bandaje îmbibate cu puroi de către omul de știință elvețian Friedrich Miescher încă din , acid dezoxiribonucleic sau ADN Se știa că ADN-ul se găsește în aproape toate celulele și Miescher bănuia că ar putea juca un rol în moștenire, dar bănuiala lui a rămas o ipoteză pură până când, în , Oswald Avery, MacLean McCarthy și Colin MacLeod au început o serie importantă de experimente Echipa lui Avery a devenit interesată de bacteria care provoacă pneumonia Ea există sub două forme, mortală și inofensivă Când oamenii de știință au injectat simultan șoareci cu bacterii vii, inofensive și letale, au fost surprinși să descopere că animalele au început să se îmbolnăvească și să moară Bacteriile inofensive au dobândit cumva proprietăți cauzatoare de boli de la bacteriile inactive Pentru a găsi substanța pe care au numit-o „factor de transformare”, Avery și echipa sa au experimentat timp de mai bine de un deceniu cu aproximativ de litri de bacterii Și-au tratat coloniile cu o enzimă după alta, oprind anumite substanțe chimice, în căutarea celei care a transmis informații mortale de la bacterie la bacterie Numai când s-a folosit o enzimă care degrada ADN-ul s-a oprit transformarea: ADN-ul era mediatorul Alte dovezi ale rolului său au fost obținute în de Alfred Hershey și Martha Chase, care au marcat radioactiv ADN-ul și au arătat că este materialul genetic al unui fag, un virus care atacă bacteriile ADN-ul este baza vieții nu numai pentru bacterii și fagi, ci înregistrează rețetele genetice ale tuturor organismelor vii de pe Pământ Singurele excepții sunt unele viruși care folosesc relativul chimic al ADN-ului, acidul ribonucleic (ARN), și din moment ce nu se pot reproduce singuri, statutul lor de ființe vii este discutabil Codul ADN este scris în doar patru „litere” cunoscute sub numele de nucleotide sau baze Un astfel de alfabet simplu este suficient pentru a descrie organisme la fel de diverse precum oamenii, heringii, broaștele și ferigile ADN-ul este format nu numai din gene care produc proteine, ci și din comutatoare genetice care activează și dezactivează genele ADN-ul se auto-replica, astfel încât tot codul poate fi copiat cu fiecare diviziune celulară ADN-ul servește ca software al vieții și conține toate informațiile necesare pentru crearea și funcționarea unui organism Alfabetul ADN Fiecare moleculă de ADN este alcătuită din fosfați și zaharuri care formează cadrul său structural și nucleotide bogate în azot, sau baze, care codifică informațiile genetice Există patru tipuri de baze: adenină (A), citozină (C sau C), guanină (G sau G) și timină (T) Împreună, ele servesc drept litere în care este scris codul genetic Fundațiile pot fi împărțite în două clase Adenina și guanina sunt mai mari și sunt purine, în timp ce citozina și timina sunt mai mici și se numesc pirimidine Fiecare purină corespunde unei pirimidine: A se leagă de T, C se leagă de G Mutațiile înlocuiesc de obicei purina cu purină sau pirimidină cu pirimidină, apoi dacă A se transformă de obicei în G și C în T și invers În materia uscată Genele produc proteine și sunt formate din ADN dublu helix James Watson: „La acea vreme, singurul lucru care mă îngrijora era structura ADN-ului Și totul pentru că practic nu existau fete în Cambridge” Când Francis Crick s-a așezat la prânz cu James Watson la Eagle Pub, pe februarie , și a anunțat că au „descoperit secretul vieții”, alții de la masă au fost în mod justificat sceptici Fizicianul Crick avea de ani și nu-și terminase încă studiile postuniversitare Omologul său american avea doar de ani În plus, li s-a interzis să studieze problema pe care spuneau că tocmai au rezolvat-o, și anume modul în care funcționează molecula de ADN, care mediază moștenirea Nici măcar Watson, care nu se distingea prin prudență, nu Se pare că, în toate organismele, cea mai mare parte, dacă nu toată, informația genetică este transportată de acidul nucleic - de obicei ADN-ul, deși unii viruși mici folosesc ARN ca material genetic J Francis Crick SAGEATA TIMPULUI foarte stânjenit de îndrăzneala prietenului său, temându-se că răspunsul lor ar putea fi greșit Nu trebuia să-și facă griji Descoperirea lui Watson și Crick că ADN-ul este răsucit într-o dublă helix este considerată una dintre principalele realizări științifice ale secolului al XX-lea, alături de teoria relativității a lui Einstein și scindarea atomului Geneticienii timpurii au arătat că genele controlau moștenirea, dar nu au putut spune nimic despre aspectele chimice ale acestui proces Watson și Crick au demonstrat cum funcționează de fapt genele Ei au inaugurat o nouă eră în biologia moleculară, în care activitatea genetică poate fi observată, urmărită și eventual modificată Erwin Chargaff ( - ) descoperă că raporturile dintre adenină și timină și citozină și guanină sunt aceleași peste tot, propune un model ADN și sugerează că bazele sunt împerecheate într-un triplu helix dublu helix I Ideea dublei helix a ajutat și la înțelegerea modului în care codul vieții este copiat în timpul diviziunii celulare: fiecare catenă a dublei helix ADN servește ca șablon pentru reproducerea instrucțiunilor genetice În luna aprilie a aceluiași , Watson și Crick au scris într-o scurtă lucrare în revista Nature „Atenția noastră nu a scăpat de faptul că un posibil mecanism de copiere a materialului genetic decurge în mod natural din perechea noastră specifică de nucleotide propusă” CĂUTAREA STRUCTURII Importanța ADN-ului pentru moștenire a fost recunoscută pe scară largă la începutul anilor și mai multe grupuri lucrau pentru a descifra structura moleculei În SUA, Linus Pauling a arătat că multe proteine sunt înfăşurate într-o spirală ca un arc şi a propus, în mod eronat, tripla spirală a ADN-ului Între timp, la King's College din Londra, Rosalind Franklin și Maurice Wilkins investigau ADN-ul folosind difracția cu raze X, care dă o idee despre forma moleculelor prin modul în care împrăștie radiația La Cambridge, Watson și Crick au folosit metoda difracției cu raze X în scopuri complet diferite: Crick a studiat proteinele, iar Watson a studiat virușii din tutun, dar ADN-ul li s-a părut mai interesant Totuși, șeful laboratorului, Lawrence Bragg, le-a interzis să studieze ADN-ul pentru a nu fi distrași și a fost nepoliticos să pășnească pe teritoriul Kings College Dark Lady DNA Rolul lui Rosalind Franklin în descoperirea dublei helix rămâne subiect de dezbateri aprinse Semnificația radiografiilor ei nu poate fi exagerată și mulți, inclusiv biograful ei Brenda Maddox, cred că a fost o victimă a sexismului și, prin urmare, nu a primit recunoașterea pe care o merita La acea vreme, Crick, Wilkins și mai ales Watson nu au recunoscut în mod adecvat contribuția lui Rosalind, argumentând că, deși munca ei a jucat un rol cheie în descoperire, Franklin însăși nu a înțeles semnificația acesteia A fost exclusă de la Premiul Nobel pe care trioul l-a primit în dintr-un motiv complet nevinovat: a murit de cancer ovarian în , iar premiile Nobel nu sunt niciodată acordate postum Rosalind Franklin ( - ) folosește difracția cu raze X pentru a face o fotografie a ADN-ului care arată că ADN-ul poate fi dublu helix Francis Crick ( - ) și James Watson (n ) descifrează dublu helix Linus Pauling În cursa de descifrare a structurii ADN-ului, miza nu a fost pusă pe Watson și Crick, ci pe Linus Pauling, un chimist american remarcabil care până atunci făcuse câteva descoperiri importante în domeniul structurii proteinelor și al legăturilor chimice Pauling a fost primul care a propus structura elicoidală a moleculei de ADN, dar modelul său a fost greșit Ar fi putut depăși echipa Cambridge dacă nu pentru activismul său politic În , a fost acuzat că simpatizează cu comuniștii și i s-a luat pașaportul Drept urmare, nu a putut să călătorească în Marea Britanie și nu a văzut niciodată imaginile cu raze X obținute de Franklin, ceea ce i-a permis lui Watson și Crick să descifreze structura ADN-ului J Watson și Crick au continuat să lucreze la descifrarea ADN-ului, mai întâi în secret, apoi cu aprobarea lui Bragg și, combinând munca altora cu a lor, au rezolvat problema Inteligența este inteligență, dar și norocul orb și viclenia i-au ajutat în acest sens Prima dată când au avut noroc a fost în , când exploratorul american Erwin Chargaff a vizitat Marea Britanie Experimentele sale au arătat că cele patru baze ale ADN-ului apar întotdeauna în aceleași proporții: celulele conțin același număr de perechi de baze de adenină (A) și timină (T), citozină (C) și guanină (G) Datorită prelegerilor sale, Watson și Crick și-au dat seama că bazele ADN-ului sunt împerecheate și „litera” A este întotdeauna asociată cu T, iar C - cu G Acesta a fost un element important al dublei helix Al doilea indiciu important a venit din cercetările lui Rosamund Franklin Tot în , a făcut o radiografie a unei molecule de ADN, cunoscută sub numele de Fotografia Această fotografie, fără ca Franklin să știe, i-a fost arătată lui Watson de colegul ei Wilkins Crick a auzit despre descoperirile lui Rosamund Franklin de la Max Perutz, supervizorul său, care examina munca lui King pentru Consiliul de Cercetare Medicală Watson și Crick și-au dat seama că rivalii lor nu au înțeles semnificația instantaneului, dar atunci când este combinat cu rapoartele lui Chargaff, instantaneul va ajuta la dezvăluirea structurii ADN-ului Watson și Crick au reușit să transforme ipotezele în rezultate deoarece, spre deosebire de Franklin, nu și-au limitat cercetările la experimente Deși difracția cu raze X a jucat un rol cheie, Watson și Crick au înțeles semnificația razelor X pe baza unor metode învechite – au realizat modele din tablă și carton ale componentelor ADN-ului, încercând să-și construiască structura prin încercare și eroare Fotografia a devenit un indiciu pentru ei, le-a oferit oamenilor de știință un cadru pe care trebuiau să înșire toate componentele Iar rezultatul - un dublu helix - s-a dovedit a fi perfect Cum funcționează helixul Molecula de ADN constă din două catene de bază legate Fiecare bază, pe de o parte, este asociată printr-o legătură de hidrogen cu partenerul său (A - T, G - C), iar pe de altă parte, este ținută de o coloană vertebrală zahăr-fosfat Ca rezultat, două fire de ADN se răsucesc una în jurul celeilalte într-o dublă spirală - ca o scară de frânghie răsucită Firele se oglindesc reciproc: dacă există un A pe o parte, atunci există întotdeauna un T pe cealaltă și invers Dacă secvența unei catene este ACGTTACTGTC, atunci a doua catenă va avea secvența TGCAATGGTSAG Structura își dezvăluie funcția Secvența de bază a ADN-ului codifică de două ori informațiile genetice, ceea ce face foarte ușor de copiat Când o celulă se divide, o enzimă specială rupe legăturile fragile de hidrogen dublu helix zie între perechile de baze, împărțind dublu helix în două fire separate Aceste fire servesc ca șabloane pentru replicare (copiere) A doua enzimă, ADN polimeraza, pune baze noi pe „literele” fiecărei catene, potrivirea A cu T și C cu G Rezultatul sunt două noi elice duble ADN care servesc drept programe genetice pentru două celule fiice Ca multe idei din genetică, modelul cu dublu helix este simplu și elegant Cu toate acestea, ea a explicat imediat cum este copiat codul vieții și a deschis calea pentru studii suplimentare despre modul în care codul afectează biologia Ea este • Sunt create două noi molecule de ADN cu elemente duble, divergente de-a lungul a două celule fiice replicare În timpul diviziunii celulare, dublu helix se desfășoară Fiecare catenă de ADN servește ca șablon pentru o nouă catenă complementară, în care A din șablon se va potrivi cu T, G - C a devenit un prevestitor al unei noi ere genetice în care a devenit posibil să se folosească ADN-ul pentru a diagnostica boli, a dezvolta droguri, a prinde criminali și chiar a modifica ființele vii Structura sa dovedit a fi simplă, dar acest lucru nu se poate spune despre consecințele descoperirii În materia uscată Structura ADN-ului determină funcția acestuia I biologie moleculară Descifrarea codului vieții Francis Crick: „Acum pare foarte probabil ca mulți dintre cei de tripleți – poate toți – codifică pentru un aminoacid și, în general, mai multe tripleți diferite codifică același aminoacid” Helixul dublu a explicat modul în care genele sunt copiate și modul în care informația genetică este transmisă de la celulă la celulă și de la o generație la alta De asemenea, ea a arătat că mutațiile din „literele” ADN-ului vor fi moștenite în conformitate cu teoria evoluției lui Darwin Dar structura nu a clarificat modul în care genele îndeplinesc o altă funcție vitală, sinteza proteinelor care stau la baza biologiei Evident, codul vieții este scris în alfabetul a patru litere ADN - A, C, G și T - în succesiunea cărora este ascunsă instrucțiunea pentru sinteza a de aminoacizi care formează proteine Dar codul este lipsit de sens dacă nu este descifrat Biologia nu are traducător, nici cheie pentru codul ADN Cheia a fost găsită datorită teoriilor perspicace ale lui Francis Crick și experimentelor conduse de biochimistul american Marshall Nirenberg și biologul francez Jacques Monod, ale căror rezultate au coincis cu teoria La puțin mai puțin de zece ani de la descoperirea codului genetic înscris într-o dublă helix, acesta a fost descifrat, iar biologia moleculară și-a primit principiul fundamental Molecula de cuplare: Messenger ARN Watson și Crick au descifrat dubla helix combinând și analizând datele disponibile Cu toate acestea, următoarea mare descoperire a lui Crick a fost mai speculativă și nu se bazează pe date experimentale SAGEATA TIMPULUI ] Crick propune un sistem de codare a ADN-ului triplet, prezice rolul de conjugare al moleculei de ARN și formulează „dogma centrală” descifrarea codului vieții rezultate Crick a sugerat că codul ADN este convertit în aminoacizi printr-o „moleculă de cuplare” – un interpret mesager care transmite ordine de la gene la fabricile celulare pentru producerea de proteine Până în , concluziile intuitive ale lui Crick s-au dovedit corecte La Institutul Pasteur din Paris, grupul lui Monod despre bacterii și virusurile lor bacteriofage a arătat că ADN-ul are într-adevăr o moleculă de conjugare constând din ruda sa apropiată din punct de vedere chimic, acidul ribonucleic (ARN) ARN-ul este similar cu ADN-ul, dar are mai multe diferențe structurale Principalul lucru este că, în loc de o bază de timină, conține un uracil nucleotid similar (U sau U) În plus, ARN-ul este mai puțin stabil și, prin urmare, există în celulă pentru o perioadă mai scurtă de timp Din el sunt construite diferite tipuri de molecule, care îndeplinesc funcții speciale Molecula de conjugare a lui Crick este cunoscută sub numele de ARN mesager (ARNm), o moleculă monocatenar în care este scrisă secvența genelor ARNm este apoi folosit pentru a sintetiza proteine într-un proces cunoscut sub numele de traducere Ca și în cazul replicării, helixul dublu diverge și o catenă este citită pentru a-și sintetiza imaginea în oglindă, catena de ARNm Într-un astfel de proces de transcripție, genele C vor deveni G în ARNm, T va deveni A, G va deveni C, dar A va deveni Y, deoarece timina din molecula de ARN este înlocuită cu uracil Aceste semnale genetice migrează apoi de la nucleul celular la structuri dogma centrala O altă contribuție importantă a lui Francis Crick la știință a fost „dogma centrală” a biologiei, care este că informația genetică este de obicei transmisă într-o singură direcție ADN-ul poate fi copiat în ADN sau transcris în ARNm, iar ARNm produce proteine, dar acest proces nu poate fi inversat Această regulă are trei excepții Unii virusuri se pot replica prin copierea directă a ARN-ului în ARN sau prin „transcripția inversă” a ARN-ului în ADN De asemenea, este posibilă traducerea directă a ADN-ului în proteine, dar numai în laborator Cu toate acestea, informațiile conținute în proteine nu pot fi traduse în ARN, ADN sau alte proteine Redundanța codului genetic interzice acest lucru | ~ Jacques Monod ( - ) demonstrează că ARN-ul mesager servește ca moleculă de cuplare Marshall Nirenberg ( - ) descoperă primul cod de aminoacizi triplet Toți cei de tripleți identificați Sunt biologi Secvența ADN a AT G CCT A GC "et IIIIIIIII ribozomi producatori de proteine Ribozomii, în conformitate cu ordinea bazelor din molecula de ARNm, se conectează unul câte unul aminoacizi în lanțuri Un alt tip de ARN, ARN-ul de transfer, asamblează aminoacizii și îi încordează pe o proteină în creștere Instabilitatea ARNm înseamnă că mesajul se va autodistruge după ce a fost citit nia - la fel ca în filmul „Mission Impossible” Din acest motiv, proteinele inutile nu sunt sintetizate în celulă secvență de ARNm, U A C G G A U C G codificare secvența de aminoacizi eu (tirozina I GLICINA I eu serina I Tripleți Dar de unde știu ribozomii ce aminoacizi sunt necesari? Și de unde știu ei unde începe și unde se termină un lanț proteic? Răspunsul constă în secvența de baze a genelor, care specifică anumiți aminoacizi din ADN și ARNm Codul, propus pentru prima dată de Crick, este foarte simplu și se bazează pe o combinație de trei „litere” ADN sau triplete Semnificațiile tripleților au fost descifrate datorită lucrării lui Nirenberg, care în a amestecat ribozomii bacteriei E coli cu aminoacizi și baze individuale de ARN Prin adăugarea de uracil pur, a obținut lanțuri lungi, asemănătoare proteinelor, constând dintr-un singur aminoacid, fenilalanina Primul triplet a fost descifrat: mesajul ARNm „UUU” înseamnă „plasați o moleculă de fenilalanină pe un lanț proteic” În următorii cinci ani, au fost determinate valorile tuturor celor de combinații de patru baze Codul a fost descifrat Deoarece există de tripleți posibili, sau codoni, dar numai de aminoacizi, unii aminoacizi sunt specificați prin tripleți multipli De exemplu, fenilalanina corespunde nu numai codonului UUU, ci și codonului UUC Sunt sase Exoni și introni Nu tot ADN-ul unei gene este folosit pentru a produce o proteină Părțile importante ale genelor sunt numite exoni Între ele se află secțiuni de ADN necodant, sau introni, care nu afectează compoziția proteinei codificate de această genă Deși tot ADN-ul este copiat în ARNm, intronii sunt tăiați din ARNm de către enzime speciale, iar exonii sunt suturați împreună pentru a obține o secvență de proteine Poate fi comparat cu un film de la televizor Scenele pe care doriți să le urmăriți sunt exoni, dar există pauze comerciale între ei - introni care nu fac parte din poveste Dacă ați înregistrat un film, puteți să răsfoiți anunțul și să vizionați filmul în întregime, similar modului în care un ribozom citește exonii reticulati descifrarea codului vieții modalități de a specifica aminoacizii leucină, serină și arginină Doar doi dintre cei de aminoacizi sunt specificați de un codon unic: triptofan (UGG) și metionină (AUG) AUG servește și ca un codon de pornire, spunând ribozomilor să înceapă să adauge aminoacizi, ceea ce înseamnă că majoritatea proteinelor încep cu metionină Există, de asemenea, trei codoni stop: UAA, UAG și UGA, care spun ribozomului că proteina este terminată Sistemul ar putea fi mai simplu Într-adevăr, Crick a propus mai întâi un cod mai elegant de de tripleți posibili, câte unul pentru fiecare aminoacid Totuși, ceea ce naturii îi lipsește în stil compensează în esență, deoarece redundanța codului are avantaje semnificative Datorită faptului că cei mai importanți aminoacizi sunt specificați de mai mulți codoni, aceștia sunt rezistenți la mutații Glicina, de exemplu, este codificată de tripleții GGA, GHC, GGG și GGU Schimbarea ultimei baze nu schimbă rezultatul Acest lucru lasă mai puțin loc pentru erori catastrofale de copiere care să inunde genomul Aproximativ un sfert din toate mutațiile posibile sunt „sinonime”, iar acțiunea selecției naturale duce la faptul că o proporție și mai mare, aproximativ %, nu va afecta funcția proteinei Codul genetic este limba lui Masha, care a urcat în casa a trei urși, variațiile sale nu sunt prea mari și nici prea mici și tocmai potrivite pentru evoluție Este sigur să spunem că o singură catenă de ARN poate servi ca ARN mesager Francis Crick În materia uscată Codul genetic este scris în tripleți "biologie particulară Inginerie genetică Jeremy Rifkin: „Oamenii trebuie să înțeleagă că noile tehnologii, în special tehnologia ADN-ului recombinant, permit oamenilor de știință să ocolească complet barierele biologiei” Un cod bun nu este doar acolo pentru a fi descifrat și citit Trebuie folosit pentru creativitate Dacă codul vieții poate fi înțeles, atunci poate fi și schimbat și folosit Hermann Möller, în timp ce iradia muștele de fructe în anii , și-a dat seama că introducerea deliberată a mutațiilor ar putea permite omenirii să direcționeze evoluția Descoperirea dublei helix și descifrarea codului genetic au însemnat posibilitatea modificării precise a genomului: în loc să se caute mutații aleatorii cu o funcție utilă din mii cauzate de raze X, s-ar putea edita cromozomi și gene cu un anumit funcția în minte Ingineria genetică a devenit o provocare științifică Cu toate acestea, una este să-ți imaginezi ingineria genetică și alta este să o implementezi Fiecare inginer are nevoie de unelte, iar tripleții ADN nu pot fi tăiați doar cu foarfecele și lipiți împreună Ingineria genetică a trecut de la science fiction la realitate în anii odată cu descoperirea foarfecelor moleculare și a lipiciului, un set de enzime care puteau fi folosite pentru a scrie și copia gene, pentru a tăia și lipi Oamenii de știință și-au asumat rolul de arbitri ai sorții, creând noi combinații de ADN care nu existau anterior în natură Foarfece moleculare Primul instrument a fost o clasă de proteine numite enzime de restricție Uneori sunt numite foarfece moleculare Utilizarea bacteriilor DIN Hermann Möller ( - ) Werner Arber (n ) a sugerat că codul genetic ar putea fi manipulat prin introducerea intenționată a mutațiilor în el deschide enzimele de restricție enzime de restricție pentru a lupta împotriva bacteriofagelor: enzimele recunosc secvențe specifice de ADN viral și le taie în aceste puncte Acest proces, descris pentru prima dată de microbiologul elvețian Werner Arber în anii , ar putea fi evident util geneticienilor Dacă aceste enzime acționează asupra unor secțiuni specifice de ADN, ele pot fi utilizate pentru a tăia ADN-ul la secvențe specifice În , microbiologul american Hamilton Smith a identificat o enzimă de restricție în bacteria Haemophilus influenzae care a făcut exact asta, atacând fagul la aceeași secvență de șase perechi de baze În prezent, sunt cunoscute peste de enzime de restricție, fiecare dintre acestea acționând asupra unei anumite secvențe de ADN Ele sunt indispensabile pentru inginerie genetică și permit oamenilor de știință să decupeze gene și secțiuni de gene Dacă o genă începe cu o secvență și se termină cu alta, se pot folosi două enzime de restricție, fiecare specifică uneia dintre secvențe ADN recombinant După ce enzimele de restricție au tăiat ADN-ul, enzimele ligază îl pot lipi înapoi împreună Dacă enzimele de restricție sunt foarfece moleculare, atunci ligazele sunt lipituri moleculare sau lipici Astfel, este posibil să se conecteze fragmente de ADN sau să le introducă în genomul altui organism Rezultatul este un recombinant Reverse transcriptaza O altă enzimă importantă în cercetarea genetică este transcriptaza inversă, descoperită de David Baltimore și Howard Temin în Este folosit de retrovirusuri, cum ar fi HIV, pentru a-și traduce codul ARN în ADN, care este apoi integrat în celule și replicat Multe medicamente pentru HIV și alți virusuri inhibă transcriptaza inversă De asemenea, enzima permite laboratorului să transforme ARN-ul mesager în ADN Este un instrument util de vânătoare de gene, care le permite oamenilor de știință să găsească mesaje ARNm transcrise și să le folosească pentru a descifra secvența ADN din care au fost citite Hamilton Smith (n ) Herbert Boyer (n ) și Stanley Cohen (n ) La Conferința Asilomar deschide primul găsit Genentech, primul dezvoltat protocoale companie de biotehnologie specifică site-ului, securitate pentru cercetare enzimă de restricție folosind ADN recombinat modificat genetic ADN-ul este o secvență obținută prin combinarea diferitelor secțiuni de ADN într-un laborator Primul ADN recombinant a fost obținut în anii de biochimistul american Paul Berg, care a lipit părți din virusul maimuței SV și bacteriofag La început a vrut să introducă virusul modificat genetic rezultat în bacteria E coli, unde să se înmulțească, dar ceva l-a oprit SV este inofensiv pentru oameni, dar dacă ingineria genetică îl face periculos? SV stimulează creșterea tumorii la șoareci, în timp ce E coli trăiește în intestinul uman Dacă bacteriile purtătoare de virusul recombinant scapă cumva din laborator, ele pot infecta oamenii și pot sintetiza proteine cancerigene Potențialul pericol biologic l-a determinat pe Berg să-și suspende experimentele și să declare un moratoriu asupra replicării ADN-ului recombinant până când toate riscurile au fost evaluate A reluat activitatea abia în , după o conferință la Asilomar, unde au fost elaborate protocoale stricte de siguranță pentru cercetările viitoare Dar problema siguranței ingineriei genetice nu a fost închisă: în ciuda faptului că mii de produse recombinate au fost utilizate în ultimele trei decenii fără efecte secundare, mulți critici susțin în continuare introducerea unor măsuri de precauție stricte Primul organism modificat genetic Herbert Boyer de la Universitatea din California din San Francisco și Stanley Cohen de la Universitatea Stanford s-au dovedit a fi mai puțin zguduitori sau, în funcție de punctul de vedere, mai nesăbuiți Când au început să lucreze împreună, Boyer studia enzimele de restricție, iar Cohen studia plasmidele, moleculele circulare de ADN pe care bacteriile le schimbă uneori pentru a transfera rezistența la antibiotice și fagi Folosind noi instrumente de inginerie genetică, au adăugat Boyer și Cohen Conferință la Asilomar În februarie , Paul Berg a adunat de oameni de știință, medici și avocați la Centrul de Convenții Asilomar State Beach din California pentru a discuta problemele etice ale ingineriei genetice În cadrul conferinței, au fost dezvoltate mai multe principii de biosecuritate pentru a preveni eliberarea accidentală a organismelor recombinante capabile să infecteze oamenii și animalele Recomandarea cheie a fost ca atunci când se testează viruși umani sau animale, să fie utilizați purtători bacterieni care nu pot supraviețui în afara laboratorului Din această cauză, există o mică șansă de a elibera un „supermicrob” în lume Unii se temeau că transferul de ADN de la specie la specie ar putea perturba barierele de încrucișare stabilite și ar putea afecta procesul natural de evoluție Temerile lor au fost atenuate când s-a demonstrat că un astfel de schimb are loc în natură Paul Berg într-o genă plasmidă care oferă rezistență la antibiotice și a introdus-o în E coli Antibioticele au încetat să omoare bacteriile A fost primul organism modificat genetic (OMG) Prima utilizare a ADN-ului recombinant a fost tăierea genelor interesante și inserarea lor în plasmide în laborator, adică clonarea Când sunt plasate într-o bacterie, plasmidele se reproduc și oferă oamenilor de știință multe copii ale genei pentru cercetare O procedură similară a fost folosită pentru a clona porțiuni din codul genetic uman pentru cartografiere de către Proiectul Genomului Uman (vezi Capitolul ) Dar și mai interesantă – și mai profitabilă – a fost aplicația medicală Boyer a realizat că dacă introduceți gene umane în plasmide, bacteriile pot fi create pentru a produce proteine umane, care la rândul lor pot fi folosite în medicină În , pentru a comercializa tehnologia, a fondat Genentech, susținut de capitalistul de risc Robert Swanson Primul succes al companiei a fost o versiune recombinantă a insulinei (un hormon esențial pentru metabolismul zahărului și absent la persoanele cu diabet zaharat de tip ) care fusese obținută anterior de la porci Boyer a obținut-o prin introducerea genei insulinei umane în E coli printr-o plasmidă Bacteriile care au primit plasmide au devenit fabrici de insulină, producând cantități mari de hormon pentru uz medical O abordare similară este utilizată pentru obținerea de medicamente și alte produse comerciale, multe dintre acestea având avantaje competitive semnificative De exemplu, hormonul de creștere uman pentru tratamentul nanismului a fost izolat anterior din glandele pituitare ale cadavrelor, iar contaminarea a dus la infectarea pacienților cu boala Creutzfeldt-Jakob, omologul uman al bolii vacii nebune Versiunea recombinantă nu prezintă un astfel de risc Există chiar și o versiune recombinantă a cheagului pentru producția de brânză vegetariană - enzima se găsește în mod natural în stomacul vacilor Möller avea perfectă dreptate: putem schimba genele după bunul plac În materia uscată Genele pot fi manipulate enom Citirea genomului Fred Sanger: „Acest subiect [secvențierea] a fost în centrul cercetării mele din , parțial din cauza fascinației sale, parțial din cauza convingerii mele că cunoașterea secvențelor ne va ajuta să înțelegem mult mai bine materia vie” La începutul anilor , știința cunoștea structura ADN-ului, tripleții care codifică proteinele și numeroasele secvențe de aminoacizi care alcătuiesc aceste mașini celulare Hamilton Smith, Paul Berg și Herbert Boyer au făcut deja primii pași în inginerie genetică, arătând modul în care bucăți simple de ADN pot fi transferate de la un organism la altul Cu toate acestea, progresele suplimentare în înțelegerea geneticii și aplicarea acesteia în medicină a fost împiedicată de o barieră tehnică A fost foarte greu de determinat exact care părți ale ADN-ului funcționează ca gene și de a citi ordinea „literelor” ADN în care sunt scrise genele Prima genă a fost izolată în dintr-o bacterie de către geneticianul american Jonathan Beckwith, iar prima secvență a genei care codifică învelișul virusului a fost calculată de biologul molecular belgian Walter Fieres în Cu toate acestea, aceste descoperiri au fost posibile prin descifrarea copiilor ARN ale codului genetic, nu a ADN-ului în sine Această metodă a fost lentă și ineficientă și, deoarece ARN-ul are o durată de viață foarte scurtă, a fost potrivită doar pentru gene foarte mici Nu exista o metodă standard de citire a secvențelor de baze de ADN, așa că nu existau puține speranțe de a mapa genomurile complexe, cu atât mai puțin de a determina secvențele genetice complete ale organismelor mari Cea mai bună metodă pentru determinarea secvenței ADN, adică secvențierea, a fost dezvoltată în de Fred Sanger, un biochimist britanic care primise deja un premiu Nobel până la acel moment SAGEATA TIMPULUI - S Walter Fiers (n ) transcrie Fred Senger ( - ) dezvoltă metoda de secvențiere a primului lanț de secvență de gene yuma pentru determinarea secvenței de aminoacizi a insulinei Metoda sa a schimbat biologia și a îmbunătățit considerabil înțelegerea atât a genelor în sine, cât și a modului în care acestea pot fi manipulate și, în cele din urmă, a permis oamenilor de știință să cartografieze genomul uman Metoda de secvențiere a genomului Sanger urma să folosească o singură catenă de ADN ca șablon în patru experimente paralele În fiecare dintre cele patru eprubete, Sanger a plasat un set de patru baze, A, C, G și T, precum și ADN polimeraza, o enzimă care folosește baze pentru a sintetiza o catenă de ADN pereche Apoi a adăugat un „ingredient magic” - o versiune modificată a uneia dintre baze, care, atunci când a fost integrată în fir, a oprit reacția și a marcat capătul firului cu o etichetă radioactivă Premiul Nobel Doar patru persoane au primit Premiul Nobel de două ori, iar două dintre ele au fost onorate pentru contribuțiile lor la genetică Fred Sanger este de două ori laureat al Premiului Nobel pentru Chimie, iar Linus Pauling a primit Premiul pentru Chimie și Premiul pentru Pace Laureații în fiziologie și medicină sunt, de asemenea, dominați de geneticieni, mai ales după anii , când știința a început să înflorească Lista câștigătorilor sună ca „cine este cine în genetică”: Morgan, Möller, Beadle, Tatham, Crick, Watson, Wilkins, Nirenberg, Mono, Smith, Baltimore și Cohen Jumătate din premiile din ultimii zece ani au fost acordate pentru lucrări legate de genetică În timpul reacției, s-au format mii de fragmente de ADN de diferite lungimi, care se termină la fiecare bază a firului șablon original Apoi aceste fragmente au fost trecute prin gel, în care au fost distribuite în funcție de lungimea lor, iar baza de la capătul fiecărui fragment a fost citită de o etichetă radioactivă Dacă primele fragmente, constând dintr-o bază, sunt citite ca timină, atunci prima literă este T Dacă fragmentele din două baze au citozină la sfârșit, atunci obținem TC Fragmentele de trinucleotide cu guanină la capăt vor da TCH Astfel, toate fragmentele primite sunt citite până când fiecare loc din cod primește o scrisoare Acest sistem, cunoscut sub numele de secvențiere de terminare, a fost semnificativ mai rapid decât alternativele Era eficient, fiabil și sigur, în timp ce alte metode dezvoltate în același timp foloseau mai multe substanțe otrăvitoare și radiații mai puternice Metoda circuitului deschis a devenit rapid populară Secvențierea Sanger Echipa de secvențiere a lui Sanger Craig Venter (n ) dezvoltă rapid primul genom întreg, metoda de descoperire a genei genomului mitocondrial folosind secvențe exprimate de marker de fag Phi-X uman Secvențierea prin terminarea lanțului Secvența de ADN monocatenar ACCGTCATTL Se obțin secvențe de ADN monocatenar de toate lungimile posibile, în care ultima bază este marcată cu radiație În primul rând, secvențierea sa făcut manual Când Sanger a folosit metoda pentru a citi genomul fagului PHY-X - primul organism ADN al cărui genom a fost complet decodat - a citit bazele de pe benzile din bucata de gel una câte una Acest proces era costisitor și consuma mult timp, dar putea fi automatizat În , Leroy Hood de la Institutul de Tehnologie din California a inventat prima mașină de secvențiere a ADN-ului În loc de etichete radioactive a folosit Hood rCHTGCCAT) Se citește marcajul radioactiv de la sfârșitul fiecărui fragment și fragmentele sunt distribuite pe lungime pentru a restabili secvența -L II C ia tp numită patru coloranți fluorescenți pentru marcarea bazelor, care strălucesc atunci când sunt scanate de un laser Calculatorul a identificat fiecare semnal luminos și a restabilit treptat întreaga secvență Tehnicienii de laborator nu mai trebuiau să se uite la geluri Secvențiere de la Applied Biosystems, care au comercializat invenția lui Hood, au fost folosite pentru a secvenția genomul uman IA C | G, etc Vânătoarea de GN după gene Noile tehnici de secvențiere au făcut mult mai ușoară citirea „litelor” care alcătuiesc genele Cu toate acestea, căutarea genelor în sine a rămas o sarcină descurajantă Oamenii de știință mai întâi, a fost izolată o proteină din celule - de exemplu, adrenalina - apoi au fost determinate secvența ei de aminoacizi și toate combinațiile posibile de tripleți ADN care ar putea fi folosite pentru a scrie aceste instrucțiuni genetice Procesul ar putea dura ani Din potențiale secvențe de ADN, s-ar putea realiza „sonde ADN” care au găsit gene pe cromozomi folosind proprietatea dublu helix descoperită de Crick și Watson Catenele separate de ADN se leagă de alte catene de ADN, constând din baze pereche (sau complementare) - secvența ACHT se va lega de THCA O sondă ADN care poartă o parte dintr-o potențială secvență de genă poate fi marcată radioactiv și amestecată cu materialul genetic al cromozomilor Dacă se lipește de ceva, atunci cel mai probabil este gena dorită, care poate fi acum izolată, citită și mapată la poziția sa pe cromozom Până la sfârșitul anilor , aproape de gene fuseseră descoperite și secvențiate în acest fel Una dintre ele a fost gena pentru eritropoietina, o proteină care stimulează formarea celulelor roșii din sânge, sau eritrocite Când Amgen a dezvoltat o versiune recombinantă a proteinei, aceasta a devenit cel mai bine vândut medicament, schimbând pentru totdeauna tratamentul anemiei Dar, în ciuda investițiilor uriașe din partea companiilor farmaceutice care speră să obțină noi medicamente, ritmul de descifrare a rămas lent Ritmul s-a accelerat brusc la începutul anilor datorită unei noi metode de vânătoare a genelor dezvoltată de Craig Benter, un surfer din California, care a început biologia la o vârstă înaintată, după ce a servit ca ordonator în Vietnam Și-a dat seama că patru prin secvențierea porțiunilor mici de ADN care sunt copiate în ARN mesager (o moleculă de semnalizare care servește ca șablon pentru proteine), este posibil să se creeze „secvențe exprimate de marker” și să le folosească pentru a captura gene întregi în ADN Înarmat cu această metodă, laboratorul său a descoperit în curând de gene noi pe zi Genomul a început să-și dezvăluie secretele Primul proiect de secvențiere a genomului uman: ADN mitocondrial Genomul uman are trei miliarde de baze, iar secvențierea lui la sfârșitul anilor a depășit capacitatea lui Sanger Cu toate acestea, acest lucru nu l-a împiedicat să participe la un proiect mai mic de descifrare a genomului uman Deși majoritatea ADN-ului uman este stocat în cromozomi din nucleul celulei, o cantitate mică de ADN este stocată în mitocondrii, structurile celulare care produc energie Echipa lui Sanger s-a apucat de secvențierea acestei părți a geneticii noastre cod, iar în au publicat o descriere a de baze și de gene Mitocondriile, deși mici, îndeplinesc funcții esențiale Defectele genelor mitocondriale pot provoca boli severe Oamenii de știință caută metode de transplant de mitocondrii în ouă pentru a evita moștenirea unor astfel de boli Deoarece mitocondriile sunt transmise aproape neschimbate prin linia maternă, ADN-ul lor este, de asemenea, folosit pentru a studia evoluția și a găsi strămoși umani comuni În materia uscată Genele pot fi izolate și citite genol genomul uman John Salston: „Singura abordare rezonabilă pentru secvențierea genomului uman este să recunoaștem că acesta este moștenirea comună a omenirii și ne aparține tuturor” Pe măsură ce secvențierea ADN-ului a descoperit gene umane în anii , atenția oamenilor de știință s-a mutat către o cucerire și mai mare Dacă știința a câștigat o mulțime de cunoștințe despre biologie și boli prin cartografierea câtorva secvențe scurte de ADN, ce se poate învăța citind întregul genom al speciei noastre? Când secvențierea a fost făcută manual, proiectul de descifrare a genomului uman părea nimic mai mult decât o fantezie Dar odată cu dezvoltarea metodelor automate, oamenii de știință influenți au început să demonstreze că este posibil În , laureatul Nobel Renato Dulbecco a cerut guvernului SUA să sprijine un proiect cu potențialul de a demara cercetarea cancerului În Marea Britanie, Sidney Brenner, viitor laureat al Nobel, s-a adresat în același mod Uniunii Europene Departamentul de Energie al SUA, însărcinat cu investigarea efectelor radiațiilor asupra ADN-ului, a preluat în curând controlul În raportul lor din , ei scriau: „Cunoașterea genomului uman va juca un rol la fel de important în progresul ulterioar al medicinei și al altor științe biologice pe cât l-au jucat cunoștințele despre anatomia umană în starea actuală a medicinei” Dar alți oameni de știință și instituții, inclusiv Institutul Național de Sănătate din SUA, au fost sceptici Unii au considerat sarcina prea ambițioasă și costisitoare Alții au crezut că ar elimina capitalul intelectual și financiar din alte cercetări genetice mai realiste SAGEATA TIMPULUI — Renato Dulbecco ( - ) propune secvențierea genomului uman pentru a afla mai multe despre cancer Lansarea proiectului internațional „Genom uman” Proiectul genomului uman Până la sfârșitul deceniului, decizia fusese luată În , cu sprijinul guvernelor și al organizațiilor caritabile, a fost lansat Proiectul Genomului Uman James Watson i-a devenit capul Scopul proiectului a fost de a identifica fiecare dintre cele miliarde de perechi de baze care alcătuiesc instrucțiunile genetice pentru umanitate Organizatorii se așteptau ca proiectul să dureze ani și să necesite miliarde de dolari, un dolar pentru fiecare „scrisoare” ADN Proiectul a fost atât de masiv încât nimeni nu se aștepta la concurență Totuși, în , când un consorțiu public descifrase doar % din cod, avea un rival în sectorul privat Craig Venter, geneticianul care a identificat mai multe gene decât oricine altcineva, a încheiat un acord de de milioane de dolari cu un producător important de mașini de secvențiere ADN Venter urma să obțină versiunea lui a genomului Folosind propria metodă, numită „secvențierea cu pușcă a întregului genom”, compania lui Benter Ceiara (Celera) a promis că va descifra genomul în doar doi sau trei ani, cu mult înainte de data programată de finalizare a proiectului public Watson a câștigat primul mare concurs al erei genetice și a determinat structura ADN-ului Acum a început o nouă cursă, una dintre cele mai acerbe competiții din știință Al cui genom? Proiectul Genomului Uman și Ceega au folosit materialul genetic al mai multor donatori: ADN-ul a fost izolat din sângele femeilor și din spermatozoizii bărbaților Cinci indivizi au fost utilizați în genomul Cériega: doi bărbați albi și trei femele de origine afro-americană, chineză și hispanica După cum sa dovedit, donatorii bărbați au fost Craig Venter și Hamilton Smith Proiectul comunitar a folosit ADN-ul a doi bărbați și două femei Deși rămân anonimi, se știe că unul dintre ei a fost un bărbat din Buffalo, New York, numărul de cod RP , ale cărui mostre au fost cel mai des folosite datorită calității înalte Ventera Ceyega începe secvențierea genomului privat Seiega și proiectul genomului uman Publicarea „terminat” anunță finalizarea secvențierii genomului uman cincizeci Metode diferite, ideologii diferite Genomul uman este prea mare pentru a fi citit dintr-o dată Trebuie să fie împărțit în bucăți cu care pot lucra secvențiale, iar echipele concurente au abordat această problemă în moduri diferite Proiectul public a spart genomul în bucăți mari de de perechi de baze, a clonat mii de copii în bacterii și a cartografiat poziția clonelor pe cromozomi Fiecare clonă a fost apoi împărțită în fragmente mai mici, secvențiată și reasamblată prin potrivirea regiunilor de capăt suprapuse Clonele secvențiate au fost mapate înapoi la pozițiile cromozomiale pentru a obține codul complet Metoda a fost precisă, dar foarte lentă Compania Ceiara, al cărei nume se traduce din latină ca „viteză”, a decis că va fi mai ușor să săriți peste etapa de cartografiere și să colectați întregul genom din fragmente mici Această tehnică de pușcă fusese folosită anterior pentru a secvenția bacterii și viruși, dar mulți experți s-au îndoit că ar funcționa pentru genomul uman, care este de peste de ori mai mare decât genomurile secvențiate până în prezent Cu toate acestea, Venter a dovedit eficacitatea acestei metode prin descifrarea codului genetic al unui vechi prieten al geneticii - musca fructelor și a trecut la oameni Publicarea datelor: o sabie cu două tăișuri? Publicând noi date în fiecare zi, Proiectul Genomului Uman a sperat să împiedice brevetarea codului genetic de către Celine Strategia a funcționat, dar a avut consecințe Cercetătorii de la Ceiara au putut descărca roadele muncii rivalilor lor pentru a-și corecta propria secvență Multe alte companii au făcut exact asta După cum a remarcat Craig Venter, publicația a dus la o proliferare a brevetelor genetice, deoarece companiile comerciale au studiat rezultatele disponibile publicului și au revendicat cele mai interesante gene Deși Venter și-a făcut investitorii să accepte că va elibera genomul publicului, el era încă șeful unei organizații de afaceri Ceia spera să vândă acces la o bază de date genetică detaliată, susținută de software care să ajute la descoperirea de noi gene și la dezvoltarea de medicamente Oamenilor de știință de la universitate li s-a permis să vadă datele gratuit, dar ar trebui să plătească redevențe pentru orice produse comerciale dezvoltate ca urmare a utilizării bazei de date Pentru John Salston, șeful filialei britanice a proiectului public, aceasta a fost o erezie Pentru el, Venter era un fel de pirat genetic, încercând să privatizeze ceva care aparține întregii umanități Deși Venter susținuse întotdeauna că genomul nu poate fi brevetat, oamenii de știință se temeau că Ceiara va încerca să-l privatizeze Proiectul Genomului Uman a accelerat ritmul, sperând să blocheze orice încercare de a revendica proprietatea asupra genomului prin eliberarea datelor către public înainte ca concurenții să termine Remiză Venter a terminat primul, dar proiectul public nu a rămas cu mult în urmă, iar Venter a fost de acord cu o remiză Intervenția președintelui american Bill Clinton a jucat un rol important în armistițiul instabil În aprilie , Clinton a anunțat că crede că genomul ar trebui să fie în domeniul public Ca urmare, prețurile acțiunilor companiilor de biotehnologie, inclusiv Ceiara, au început să scadă Îngrozit de astfel de consecințe neintenționate, Clinton a decis să repare reconcilierea celor două tabere El a fost de acord să anunțe în comun sfârșitul decriptării și să recunoască oficial contribuția lui Venter Ceega și-a îndeplinit promisiunile și a publicat genomul Baza lor de date, echipată cu instrumente suplimentare, s-a dovedit a fi atât de utilă Noah, că majoritatea instituțiilor științifice și companiilor farmaceutice s-au abonat la el Cu toate acestea, accelerarea proiectului public a pus capăt oricăror încercări de brevetare a genomului În , Venter nu a fost de acord cu investitorii săi și a părăsit Ceiaga Genomul său a fost adăugat la baza de date de secvențe genetice GenBank, unde este disponibil pentru oricine și pentru toată lumea, fără nicio restricție Războiul genomic s-a încheiat, iar competiția intensă a adus beneficii omenirii Datorită stimulului suplimentar, genomul a fost secvențiat mult mai rapid decât și-ar fi putut imagina oricine chiar și acum un deceniu Învățăm limba în care Dumnezeu a creat VIAȚA; ■ Bill Clinton În materia uscată Genomul aparține tuturor genomului Lecții de genom Tarjay Mikkelsen: „Orice trăsătură pur umană determinată de ADN este creată de una dintre cele de milioane sau mai multe diferențe genetice [omul de la cimpanzeu]” Pe măsură ce cursa de descifrare a genomului uman a ajuns la linia de sosire, părțile concurente au putut cădea de acord asupra unui lucru: „cartea omului” ar conține atât de multe gene După cum a arătat Craig Venter, musca de fructe are aproximativ de gene Proiectul de secvențiere a genomului lui John Salston pentru viermii rotunzi Cae-norhabditis elegansp,aji are aproximativ de gene S-a presupus că viața umană este atât de complexă încât ar fi nevoie de mult mai multe gene pentru a scrie instrucțiuni pentru ea Oamenii de știință au căzut de acord asupra unei cifre de , deși o companie de biotehnologie a susținut că au putut descrie de gene umane Publicarea în a două genoame „aspre” a fost o surpriză Analiza a arătat că genomul uman conține doar - de mii de gene, iar această estimare a fost doar în scădere de atunci La momentul scrierii acestei cărți, cel mai recent numărare a atribuit oamenilor de gene - puțin mai mult decât un pește-zebră și puțin mai puțin decât un șoarece Complexitatea biologică a unui organism și numărul de gene care codifică proteine nu sunt legate O genă, MULTE proteine De când experimentele lui George Beadle și Edward Tatham din anii au arătat că genele produc proteine, „o genă, o proteină” a devenit mantra biologiei moleculare Cu toate acestea, există sute de mii de proteine umane și doar zeci de mii de gene Mantra a fost greșită Genele și proteinele sunt mai flexibile decât se aștepta G Darwin publică „Despre originea speciilor” Mendel descoperă legile moștenirii gena egoistă iar scopul principal al genelor este de a se conserva „Gena egoistă” este cea mai radicală interpretare a naturii imorale a selecției naturale, sugerând că nu există aspecte ale comportamentului sau fiziologiei care să nu fie afectate de genetică Mașini de supraviețuire O durată de viață scurtă înseamnă că o creatură este astăzi aici și mâine a plecat Cu toate acestea, genele sale sunt nemuritoare din punct de vedere funcțional, cel puțin atâta timp cât continuă să se reproducă și să trăiască în alte corpuri Pentru a face acest lucru, ei construiesc „mașini de supraviețuire” - cu această expresie elegantă Dawkins a descris trandafirii, amibe, tigri și oameni care transferă gene de la o generație la alta Genele care au reușit să facă cât mai multe copii ale lor sunt genele care au construit mașini de supraviețuire cel mai bine adaptate la condițiile mediului Astfel, genele conferă adesea beneficii organismelor care le poartă: ele spun celulelor să producă adrenalină pentru a lupta împotriva prădătorilor, insulina pentru a metaboliza zahărul sau dopamină pentru a menține creierul în funcțiune Dar aceste adaptări nu sunt altceva decât un produs secundar al selecției darwiniene la nivel genetic, ajutând acele gene care se copiază cel mai des În metafora sa plină de spirit, Dawkins a vrut să spună exact asta: pentru un observator din afară, genele se comportă egoist Organismele respiră, mănâncă și se comportă într-un anumit fel pentru că genele lor o cer Acest poante Poate singura idee cu adevărat originală din Genea egoistă a fost ideea că fenomenele culturale pot fi supuse selecției naturale în același mod ca genele Dawkins a inventat termenul „meme” pentru a descrie o informație culturală – o religie, un cântec sau o anecdotă – care este transmisă de la o persoană la alta și care rivalizează în popularitate cu alte meme La fel ca genele, memele se pot muta dacă nu sunt copiate corect Mutațiile benefice care fac o meme memorabilă proliferează, în timp ce mutațiile care distrug o meme se sting Acest lucru este extrem de concept controversat: unii savanți îl consideră elegant, în timp ce alții îl consideră prea frumos și nesusținut de dovezi Francis Crick și James Watson descifrează dubla helix George Williams ( - ) oferă o viziune centrată pe gene asupra evoluției Richard Dawkins (n ) publică Genea egoistă paradigma explică multe fenomene biologice și medicale - de exemplu, de ce suntem mai slabi pe măsură ce îmbătrânim și murim Din punctul de vedere al genei, nu are sens să construim o mașină de supraviețuire care va continua să funcționeze după ce își va îndeplini scopul, care este să se reproducă și să crească descendenți în care genele vor înflori din nou O metaforă greșit înțeleasă Cu toate acestea, alegerea formulată a lui Dawkins a lăsat o marjă largă pentru interpretarea greșită deseori deliberată de critici care considerau teoria lui prea sumbră, simplistă și deterministă Genele, desigur, nu sunt conștiente sau intenționate și nu sunt egoiste în felul în care sunt oamenii Filosoful Mary Midgley a scris într-o recenzie celebră: „Genele pot fi la fel de egoiste sau altruiste precum atomii pot fi invidioși, elefanții abstracti, iar cookie-urile teleologice” Cu toate acestea, un astfel de argument a fost un atac clasic asupra unui adversar imaginar Dawkins a scris în mod explicit că genele nu sunt cu adevărat egoiste, dar uitându-se la munca lor, s-ar putea părea că așa Ideea lui principală este că evoluția nu are motive O altă concepție greșită este că, dacă genele se comportă egoist, atunci indivizii trebuie să se comporte la fel Totuși, așa cum a explicat Dawkins, genele egoiste nu creează neapărat oameni egoiști În cadrul unei familii în care multe gene sunt aceleași, este avantajos genetic ca indivizii să se ajute reciproc Biologii matematicieni au folosit teoria jocurilor pentru a arăta modul în care genele egoiste pot prospera forțând organismele să coopereze pentru un bine Acest concept este cunoscut sub numele de altruism reciproc Teoria egoistă a genelor nu implică, de asemenea, că structura și comportamentul organismelor sunt explicate doar prin gene, așa cum credeau unii critici, inclusiv Midgley Viziunea genică a evoluției este o teorie reducționistă, eroare naturalistă Una dintre concepțiile greșite comune asociate cu Dawkins și psihologii evoluționisti pe care i-a inspirat este ideea că o genă egoistă justifică moralitatea dubioasă Acest argument cade în capcana intelectuală cunoscută sub numele de eroare naturalistă Dacă ceva este natural, nu este neapărat corect Dawkins arată clar că, dacă genele încurajează răspândirea violenței, aceasta nu justifică crima Într-adevăr, trebuie să investigăm astfel de influențe pentru a le preveni Dawkins a scris: „Fiți conștienți de ceea ce se străduiesc propriile noastre gene egoiste și atunci vom avea cel puțin șansa de a le încălca intențiile – ceva pe care nicio altă specie nu l-ar putea încălca vreodată” dar nu deterministă: nu exclude influenţa mediului Fenotipurile individuale, susține Dawkins, sunt produsul atât al genelor, cât și al mediului Acesta este motivul principal pentru care evoluția nu funcționează prin fenotipuri, care diferă întotdeauna între indivizi și, prin urmare, sunt distruse de moarte Evoluția acționează asupra genelor cu viață mai lungă și permanente PSIHOLOGIE EVOLUȚIONARĂ Gena egoistă a inspirat o generație de biologi să regândească modul în care genele afectează viața oamenilor și ne modelează nu numai corpul, ci și mintea Viziunea centrată pe gene a contribuit la înțelegerea faptului că suntem animale, creierul este un organ evoluat, iar proprietățile sale nu au scăpat de influența genelor egoiste care se străduiesc să supraviețuiască Aceste idei au jucat un rol foarte important în dezvoltare noi științe – psihologie evolutivă și sociobiologie, căutând să explice aspecte ale comportamentului nostru în termeni de adaptare darwiniană Savanții Leda Cosmidis, John Tooby, David Bass și Steven Pinker susțin că multe dintre fenomenele care sunt comune societăților umane, inclusiv agresivitatea, cooperarea, bârfa și atitudinile tipice masculine și feminine față de sex și risc, sunt umane deoarece au evoluat Aceste trăsături sunt omniprezente deoarece – cel puțin în trecut – au ajutat oamenii să supraviețuiască și să prospere și au asigurat că genele adecvate se răspândesc în întregul bazin genetic Genele egoiste ne-au ajutat, oamenii, să devenim ceea ce suntem „Gena egoistă” a revoluționat biologia în tăcere și aproape instantaneu Explicațiile au fost extrem de logice, argumentele fundamentale au fost formulate din primele principii, iar după citirea cărții este greu de imaginat că lumea ar putea fi aranjată altfel Alan Grafen În materia uscată Genele egoiste nu justifică comportamentul uman ida si educatia tablă goală Karl Marx: „Istoria nu este altceva decât schimbarea continuă a naturii umane” Determinismul biologic a avut întotdeauna un adversar intelectual puternic, opinia conform căreia hrănirea, nu natura, este responsabilă pentru modelarea trăsăturilor umane Această filozofie alternativă, punând un rol central influențelor culturale și sociale, a început să domine lumea științifică la mijlocul secolului al XX-lea Când biologia moleculară abia începea să dezvăluie secretele ADN-ului, genetica și evoluția au fost împinse în fundal de o nouă paradigmă care susținea că biologia dăduse creierului uman o maleabilitate aproape nelimitată Adepții săi au susținut că oamenii la naștere, de fapt, sunt „tabloane goale” Se crede în mod obișnuit că doctrina de bază conform căreia oamenii au un număr limitat de calități înnăscute și își dezvoltă caracterul prin experiența de viață și prin învățare a fost inventată de filozoful secolului al XVII-lea John Locke De fapt, versiuni anterioare pot fi găsite la Aristotel, Toma d'Aquino şi gânditorul islamic Ibn Sina Doctrina a devenit populară în timpul Iluminismului, prinzând sentimentele antimonarhiste: dacă abilitățile unei persoane nu sunt înnăscute, ci dobândite, atunci moștenirea puterii nu poate fi justificată Pentru Locke, tabla goală era un simbol al libertății personale Ulterior, această teorie va fi asociată cu mișcările politice de stânga În timp ce mulți socialiști timpurii au susținut eugenia, generațiile ulterioare au devenit bănuitoare față de ea, amintindu-și cum a fost folosită pentru a justifica oprimarea SAGEATA TIMPULUI — Secolul al XVII-lea începutul secolului XX John Locke ( - ) creează teoria „slate blank” Lucrările lui B F Skinner ( - ) și Franz Boas ( - ) duc la răspândirea modelului social al dezvoltării umane tabla curata grupuri rasiale și sociale vulnerabile, mai ales brutale în Germania nazistă Liberalismul a respins conceptul de natură umană biologică, care a fost văzut acum ca un instrument pentru a asigura superioritatea elitelor patriarhale și burgheze Abordarea modelului social a lui Locke a fost înlocuită de formularea modernă a teoriei blank slate, care își are originea în științele sociale Împrumutată din psihologie este binecunoscuta idee a lui Sigmund Freud că atitudinile și sănătatea mintală a unei persoane pot fi explicate în termeni de experiență din copilărie La acesta s-a adăugat behaviorismul lui B F Skinner, conform căruia oamenii pot fi învățați orice comportament - asemănător câinilor lui Pavlov, care saliveau la sunetul unui clopoțel Antropologia a contribuit sub forma lucrării lui Franz Boas și Margaret Mead, ale căror studii comparative ale diferitelor societăți au arătat că tradițiile pot ghida comportamentul uman în orice direcție Se presupune că Mead a descoperit triburi pașnice în Noua Guinee și dragostea liberă printre femeile din Samoa Aceste studii, bazate pe date limitate, au avut totuși un impact uriaș asupra grupurilor contraculturale, deoarece au intrat în conflict cu opiniile acceptate despre obiceiurile și violența sexuală În distopiile futuriste, determinismul genetic este adesea folosit ca un dispozitiv de complot, dar cea mai faimoasă distopie descrie consecințele crude ale filozofiei opuse În filmul lui George Orwell din , agentul guvernamental O'Brien îi explică lui Winston Smith că dizidenții nu vor învinge niciodată partidul, deoarece partidul poate controla comportamentul oamenilor pentru a-și atinge propriile scopuri: „Îți imaginezi că există ceva numit natură umană și va fi indignat de ceea ce facem - se va răzvrăti Dar noi creăm natura umană Oamenii sunt infinit de maleabili ” Operatorul lui Big Brother sună foarte asemănător cu Margaret Mead: „Putem doar concluziona că natura umană este neobișnuit de maleabilă, că reacționează precis și în contrast cu condițiile de mediu contrastante” Margaret Mead ( - ) publică Picketing Lectures of E O Wilson (n ) Stephen Rose (n ), Leon A crescut în Samoa după publicarea lui Kamin (n ) și Richard „Sociobiology: A New Synthesis” publică Lewontin (n ) Nu în cartea Genele noastre Și eu gogoda și educația Aceste idei se încadrează și în teoriile politice și economice ale lui Karl Marx, care a văzut natura umană ca pe ceva care poate fi schimbat și îndreptat către revoluție Stânga, care a respins marxismul, a luat și ea o tablă goală Pentru ei, a devenit o mantră postmodernă că comportamentul și cunoașterea sunt constructe sociale, iar tot adevărul este relativ Drept urmare, după cum scriu Leda Cosmitis și John Tooby, s-a născut un model social standard al comportamentului uman În această paradigmă, natura umană nu este unificată și nu este fixă, ci poate lua orice formă cu impactul cultural adecvat Dacă se ia în considerare influența genetică, atunci aceasta este secundară mediului Pentru adepții modelului, acesta simbolizează o societate justă: dacă totul poate fi învățat, atunci oamenii pot fi învățați să prețuiască egalitatea Dreptatea socială și morala sunt împletite cu noțiunea că nimic uman nu este determinat de gene sau chiar dependent de ele Nu în genele noastre Mulți adepți ai acestei filozofii au avut scopul nobil de a răspândi libertatea personală și de a lupta împotriva nedreptăților care s-au încercat să fie justificate de determinismul genetic neștiințific Teoria a devenit foarte populară printre savanții liberali, inclusiv Stephen Jay Gould, precum și printre sociologi și oameni de știință culturală Dar, în același timp, ea a rezistat activ oricărei descoperiri științifice care arată că genetica afectează natura umană Orice dovadă de acest fel părea să amenințe înseși fundamentele libertății și egalității, așa că unor astfel de constatări și studii trebuie rezistate Drept urmare, oamenii de știință care studiau influența geneticii asupra comportamentului uman s-au trezit într-o situație în care opiniile și opiniile lor politice au fost demonizate și pervertite până la fascism Un exemplu este E O Wilson, marele teoretician și conservaționist al evoluției, deloc un conservator de dreapta, dar Odată ce [sociologii] s-au bazat pe argumentul leneș potrivit căruia rasismul, sexismul, războiul și inegalitatea politică sunt ilogice sau greșite din punct de vedere faptic, deoarece nu există natură umană ca atare (spre deosebire de inferioritatea morală, care nu are nimic de-a face cu natura), orice o descoperire despre natura umană a fost, prin propria lor logică, echivalent cu a spune că rasismul, războiul și inegalitatea politică nu erau atât de rele Stephen Pinker £ Dacă determinismul genetic se dovedește a fi adevărat, vom învăța să trăim cu el Dar voi reitera că nu există nicio dovadă a existenței sale, că versiunile crude ale secolelor trecute au fost dezmințite din nou și din nou, iar popularitatea ei de durată este folosită pentru a menține prejudecățile sociale de către cei care beneficiază de status quo Stephen Jay Gould în anii , când a îndrăznit să sugereze că natura umană, la fel ca natura altor animale, are o bază biologică și studiul ei poate aduce rezultate valoroase, prelegerile sale au fost pichetate, iar studenții au turnat apă asupra lui Biologii de stânga Stephen Rose, Leon Kamin și Richard Lewontin au răspuns cu Not in Our Genes ( ), în care i-au acuzat pe Wilson, Richard Dawkins și alți sociobiologi de determinism grosolan care vizează menținerea status quo-ului Autorii au scris: „Ei susțin că aranjamentele sociale trecute și prezente sunt manifestarea inevitabilă a funcțiilor specifice ale genelor” Astfel de atacuri au fost fără scop din două motive În primul rând, au creat un inamic imaginar Este imposibil să găsești un biolog serios care să creadă că comportamentul și structura socială sunt „manifestarea inevitabilă a funcțiilor specifice ale genelor” În al doilea rând, oamenii de știință care resping modelul științelor sociale oferă o viziune mai modestă: genele, împreună cu cultura și mediul, contribuie la natura umană Dawkins, într-o recenzie a lui Not in Our Genes, a scris: „Reducționismul în sensul „sumei părților” este evident stupid și nu poate fi găsit în munca biologilor adevărați” Mai mult, determinismul cultural nu poate fi mai puțin periculos pentru libertățile umane decât omologul său genetic El sugerează că nu suntem ostatici ai genelor noastre, ci ostatici ai părinților, profesorilor și societății noștri Oamenii care au crescut în sărăcie vor rămâne pentru totdeauna marginalizați, iar oamenii bogați își vor păstra întotdeauna privilegiile „Mamele reci” sunt de vină pentru autism, iar problemele adulților în relații sunt create de tutela excesivă din partea familiei Această viziune asupra lumii nu este mai puțin sumbră decât credința că toate caracteristicile noastre sunt în genele noastre Nu va aduce dreptate socială În materia uscată Societatea este importantă, dar nu atât de importantă natură şi hrănire Natura prin educație Francis Galton: „Expresia „nature și hrănire” este o combinație foarte convenabilă de cuvinte, deoarece împarte cu grijă în două părți nenumăratele elemente care alcătuiesc personalitatea” Calibanul sălbatic, în cuvintele maestrului său Prospero, era „un diavol, un diavol curat, de a cărui natură nu se lipește educația” Cu decenii înainte ca Shakespeare să scrie Furtuna, Sfântul Ignatie de Loyola a fondat ordinul iezuit cu celebra lor maximă: „Dă-mi un copil pe care să-l cresc până la șapte ani și-ți voi da înapoi un bărbat” Dezbaterea despre contribuția eredității și experienței la natura umană are rădăcini istorice adânci După cum am văzut, problema „natură versus hrănire” a devenit una dintre cele mai politizate probleme ale erei genetice Pe de o parte erau cei care au căutat și au găsit explicații genetice pentru psihologia umană; pe de alta, cei care credeau ca este modelat de cultura Se presupunea că nu au găsit un limbaj comun Psihologul evoluționist Sarah Blaffer Hrdy a glumit că suntem programați genetic să ne opunem naturii și să ne hrănim Cu toate acestea, cele două tabere nu sunt atât de îndepărtate pe cât par Reprezentanții ambelor puncte de vedere și-au ridiculizat de mai multe ori părerile celuilalt, iar multe dintre disputele lor privesc de fapt doar contribuția „naturii” și „alimentării” Puțini din școala „naturii” sunt adevărați determiniști genetici, crezând că orice trăsătură umană poate fi urmărită până la tripleții ADN De asemenea, în timp ce determinismul cultural puternic este larg răspândit, majoritatea susținătorilor „nutriției” susțin că importanța genelor este pur și simplu SAGEATA TIMPULUI — F Asbjorn Völling ( - ) Descoperirea dublei helix ADN identifică fenilcetonuria natura prin educaţie I exagerat Acum părțile opuse se apropie treptat, deoarece înțelegerea noastră a modului în care funcționează genele arată că aceste două forțe sunt adesea imposibil de distins una de cealaltă Boli genetice și de mediu În , medicul norvegian Asbjorn Völling a început să trateze un frate și o soră care s-au născut normali, dar în curând au început să dea semne de retard mintal Fölling a analizat urina și a găsit în ea un conținut crescut de aminoacid fenilalanină El a descoperit cauza deteriorării sănătății copiilor - boala ereditară fenilcetonurie, cunoscută și sub numele de PKU Persoanele cu PKU poartă două copii ale genei recesive, ceea ce îi împiedică să producă enzima PAH Ei nu sunt capabili să transforme fenilalanina într-un alt aminoacid, tirozină, rezultând un dezechilibru chimic care perturbă dezvoltarea creierului Cu toate acestea, această boală poate fi tratată Când sunt diagnosticați devreme, sugarilor cu PKU li se prescrie o dietă cu conținut scăzut de fenilalanină, fără lapte matern și, ulterior, cu restricții la carne, produse lactate, leguminoase și amidon Datorită acestui fapt, creierul se dezvoltă normal Ce condiții de mediu sunt importante? Întrucât foarte puține caracteristici psihologice sunt determinate de genetică, mediul trebuie să joace un rol important Dar care sunt cei mai importanți factori? S-ar putea presupune că totul este determinat de familie, dar, cu excepția cazurilor de rele tratamente, nu este cazul Psihologul american Judith Rich Harris a arătat că copiii care cresc în aceeași gospodărie diferă în majoritatea aspectelor dezvoltării Ce-a fost sensul sunt prietenii lor În același mod în care copiii imigranți preiau accentele camarazilor lor mai degrabă decât ale părinților lor, ei sunt mai predispuși să-și împărtășească opiniile sociale și calitățile personale Părinții își pot învăța copiii abilități precum pianul, dar nu le pot afecta capacitatea de a cânta muzică Și deși influențează fericirea urmașilor lor, acest lucru nu va modela neapărat viziunea copiilor asupra vieții , , , J Publicarea versiunilor preliminare ale genomului uman Studiul Dunedin demonstrează contribuția geneticii și a mediului în multe aspecte ale sănătăţii şi comportamentului PKU este cauzată atât de genetică, cât și de mediu Nici genotipul, nici dieta în sine nu vor duce la retard mintal - doar împreună sunt dăunătoare Această descoperire a ajutat mii de copii, deoarece bebelușii sunt acum testați pentru mutație și previn afectarea creierului înainte ca aceasta să apară Studii pe gemeni Multe fenomene similare au fost găsite în studiile pe gemeni Gemenii identici au același ADN, în timp ce gemenii fraterni împărtășesc jumătate din ADN - sunt la fel de rude între ei ca orice frate și soră Cu toate acestea, toți gemenii au împărțit un pântec și au o familie și un fundal cultural comun Compararea a două tipuri de gemeni poate arăta cât de importantă este moștenirea Genetica aptitudinilor Adesea, întrebarea „natura vs hrănire” arată ca un argument de pui și ou Să luăm ca exemplu capacitatea atletică Dacă un băiat a moștenit mușchi puternici, cu contracții rapide și o capacitate pulmonară mare, este mai probabil să alerge mai repede decât însoțitorii săi Drept urmare, va iubi sportul, va atrage atenția antrenorului școlii, se va alătura echipei de pistă și se va antrena pentru a-și îmbunătăți performanța El va căuta condiții potrivite pentru genele sale Aceeași logică pare să se aplice și altor abilități, cum ar fi inteligența și muzicalitatea Genele nu modelează inteligența, dar pot sta la baza capacității de învățare și pot determina copilul să se concentreze în clasă și să se bucure de petrecerea timpului liber în bibliotecă În multe feluri, inclusiv inteligență, trăsături de caracter, eu extraversie, nevroticism și da, am orientare sexuală, eu religiozitate și conservatorism politic, gemenii identici sunt mai asemănători între ei; decât eterogene Acest lucru indică faptul că genele influențează aceste aspecte ale personalității Cu toate acestea, coincidența dintre gemenii identici este rareori sută la sută - nivelul lor de inteligență este similar cu %, iar pentru gemenii fraterni, asemănarea este de aproximativ % Astfel, ereditatea nu poate fi singurul factor determinant; dacă ar fi așa, atunci gemenii identici ar fi identici Majoritatea trăsăturilor umane nu pot fi atribuite numai geneticii sau doar creșterii Studiul Duneda Dovezi și mai convingătoare au venit dintr-o serie de studii conduse de Avshalom Kaspi și Terry Moffsh Oamenii de știință au studiat un grup de copii născuți în - în Dunedin, Noua Zeelandă Au înregistrat detaliile experiențelor lor de viață și și-au analizat ADN-ul Rezultatele au distrus dihotomia natură-nutrire natura prin educație Mai întâi, Moffitt și Caspi au examinat două alele ale genei MAOA Băieții care poartă una dintre alele au mai multe șanse să se comporte antisocial și să aibă probleme cu legea - dar numai dacă au fost maltratați ca copii Dacă au crescut în familii bune, atunci totul era în ordine cu ei, în ciuda alelei „risc” Aceasta nu este o „genă a crimei” și nu există nici un determinism aici, nici genetic, nici cultural Mediul trebuie să activeze varianta genetică și numai atunci pot apărea probleme Gena transportor de serotonina HTT, care are și două alele, este implicată în formarea stării de spirit Moffitt și Kaspi au arătat că persoanele care poartă una dintre alele aveau de , ori mai multe șanse de a suferi de depresie clinică decât persoanele cu cealaltă variantă de genă, dar, din nou, numai în condiții speciale Riscul crește la persoanele care se confruntă cu evenimente de viață stresante - șomaj, divorț și decesul celor dragi - dar și atunci este doar un risc crescut, nu o predestinație În împrejurări fericite (Nu MULT DE COLECȚIE, genotipul lor nu contează Dispute despre inteligență Oamenii de știință au descoperit, de asemenea, că o variantă a genei COMT crește riscul de a dezvolta schizofrenie dacă purtătorii săi au fumat marijuana în timpul adolescenței O descoperire recentă a arătat că bebelușii alăptați sunt mai inteligenți, dar numai dacă au un anumit profil genetic Dar copii cu alte gene suna ca „natură versus hrănire” Începem să înțelegem că natura și hrănirea lucrează împreună J Terry Moffitt caracteristicile tic de la hrănirea cu lapte matern nu primesc niciuna beneficii Toate acestea arată lipsa de sens a confruntării dintre natură și educație Întrebarea nu este care dintre ei este mai important, ci cum lucrează împreună Natura se manifestă prin educație, iar educația prin natură și împreună formează caracterul, abilitățile, sănătatea și comportamentul nostru În materia uscată Genele și mediul lucrează împreună genele P I și bolile Boli genetice Michael Rutter: „Majoritatea oamenilor, chiar și mulți medici, încă mai presupun că „genele sunt responsabile” pentru anumite boli Cu toate acestea, genele care au un impact atât de masiv sunt mai degrabă excepția decât regula ” Dacă genele fac titluri, de obicei este legat de boală Ne confruntăm constant cu afirmații conform cărora au fost descoperite „genele bolii Alzheimer”, „genele cancerului de sân”, chiar și „genele obezității” Știm că gena pentru boala Huntington este pe cromozomul , iar gena pentru anemia falciformă este pe cromozomul Embrionii pot fi testați pentru prezența genelor de fibroză chistică sau hemofilie și numai fetușii sănătoși pot fi transferați în uter Prin urmare, oamenii pot fi iertați pentru că cred că genele nu fac altceva decât să provoace boli Dar, după cum a subliniat jurnalistul științific Matt Ridley, este cam la fel de stupid ca măsurarea funcției inimii din atacuri de cord și a funcției pancreasului din diabet De fapt, nu există gene „responsabile” pentru anumite boli „Gena bolii Huntington” nu este doar la persoanele care suferă de această boală neurologică severă Toți o avem Persoanele cu boala Huntington diferă prin faptul că poartă o versiune cu o mutație dăunătoare Ai putea spune că poartă un „patogen” Adesea, prezența genelor care sunt descrise ca fiind „responsabile” pentru o boală nu înseamnă neapărat dezvoltarea bolii De exemplu, genele BRCA și BRCA sunt atât de strâns asociate cu cancerul de sân încât sunt chiar numite după boala La femeile care poartă copii mutante, riscul de a dezvolta tumori mamare este foarte mare și poate ajunge la % Dar asta înseamnă că % dintre purtători nu vor dezvolta cancer Acestea sunt gene cu penetranță incompletă - afectează boala, dar nu o provoacă neapărat SAGEATA TIMPULUI Mendel deschide legi succesorale Descoperirea mutației în boala Huntington boli genetice Moștenire simplă ȘI complexă Anumite mutații sunt, desigur, inevitabile Dacă o persoană moștenește prea multe repetări ale CAH într-o anumită genă, atunci va dezvolta boala Huntington Numărul de repetări va arăta chiar la ce vârstă vor începe tremurăturile, schimbările de dispoziție și leziunile neurologice care duc la moarte La de repetări, o persoană rămâne sănătoasă până la de ani în medie, dar la de ani se va îmbolnăvi înainte de a împlini de ani Boala Huntington este una dintre puținele pentru care operează determinismul genetic Oamenii pot evita astfel de mutații doar dacă știința a găsit un leac sau altceva i-a ucis mai întâi Sunt cunoscute peste de astfel de boli și, de obicei, se transmit conform legilor mendeliane Există o relație directă între genotip și fenotip, mutație și boală Unele boli sunt autozomale (transferate pe cromozomi non-sexuali) și dominante, adică moștenirea unui exemplar este suficientă pentru dezvoltarea bolii Acestea includ boala Huntington și cancerul de colon ereditar non-polipoz Altele, cum ar fi fibroza chistică și anemia cu celule falciforme, sunt autosomal recesive Numai persoanele homozigote care poartă două copii ale alelei defecte se vor îmbolnăvi Autism Chiar și atunci când moștenirea influențează puternic boala, poate fi extrem de dificil să găsești genele potrivite Un studiu asupra gemenilor și familiilor lor a arătat că autismul este moștenit și, prin urmare, genele au un efect semnificativ asupra acestuia Dar, în ciuda deceniilor de cercetare, genele care contribuie la dezvoltarea acestei tulburări nu au fost încă descoperite Putem face două presupuneri În primul rând, nu există o „genă pentru autism”, iar riscul de a dezvolta această tulburare este crescut sau micșorat prin interacțiunea a zeci și sute de variante genetice normale, fiecare având un efect minim pe cont propriu În al doilea rând, autismul poate fi cauzat de mutații spontane foarte rare, care sunt unice pentru fiecare individ sau familie Vom arunca o privire mai atentă asupra autismului în capitolul Descoperirea mutațiilor BRCA și BRCA Finalizarea versiunilor preliminare ale genomului uman boli iar heterozigoții cu o singură copie nu vor prezenta niciun simptom Un alt tip de boală, cum ar fi hemofilia și distrofia musculară Duchenne, este transmisă pe cromozomul X și afectează mai des băieții Cu toate acestea, de obicei, bolile care sunt influențate de genetică nu sunt atât de simple Multe dintre bolile comune care sunt cauze majore de sănătate și deces în lumea dezvoltată, inclusiv bolile cardiovasculare, diabetul și majoritatea cancerelor, sunt afectate de gene, dar nu poate fi găsită nicio relație cauzală directă între mutație și boală Uneori, ca și în cazul genelor BRCA, gena defectuoasă are o influență foarte puternică, dar nu decisivă De cele mai multe ori, zeci de gene, fiecare cu efect redus, împreună îi fac pe oameni mai susceptibili la boli Astfel de variații genetice - fiecare individual - sunt inofensive Dar împreună explică de ce unele familii suferă de hipertensiune arterială, în timp ce alte familii dezvoltă adesea cancer De ce supraviețuiesc genele bolii? Dacă „agenții patogeni” care provoacă boala Huntington și fibroza chistică sunt atât de nocivi, atunci se pune întrebarea: de ce nu i-a eliminat evoluția? Selecția naturală este crudă cu alelele care reduc șansele de supraviețuire chiar și ușor, iar aici vorbim despre consecințe catastrofale Cum ar putea să se agațe de locul lor în fondul genetic uman? Uneori este doar un accident O mutație spontană în spermatozoizii sau ovulul care a conceput o persoană poate duce la consecințe catastrofale Bolile cauzate de repetări genetice suplimentare se dezvoltă adesea prin acest mecanism, cum ar fi Huntington și sindromul X fragil (care provoacă retard mintal) O mică greșeală transformă un număr normal de repetări într-unul dezastruos Alte mutații dăunătoare supraviețuiesc pentru că provoacă rău mai târziu în viață, după ce purtătorul a avut și a crescut copii Exemple sunt multe tipuri de cancer și aceeași boală Huntington, deoarece se dezvoltă atunci când o persoană are peste de ani În aceste condiții, selecția naturală nu funcționează Oamenii cu astfel de defecte dau la fel de mult Cu toții avem gena Wolff-Hirshhorn, cu excepția, în mod ciudat, a persoanelor cu sindrom Wolff-Hirshhorn J Matt Ridley urmasi, cati si sanatosi În cazul bolilor recesive, un alt factor este la lucru Adesea, aceste boli prosperă deoarece persoanele care poartă o copie a genei mutante au un anumit avantaj De exemplu, o copie a defectului care provoacă anemia falciformă face o persoană mai rezistentă la malarie Avantajul evolutiv al heterozigozității depășește costul cincisprezece Cancer și diabet: un alt compromis? Anemia falciforme nu este singura boală care supraviețuiește prin compromis genetic Studii recente au arătat că un fenomen similar poate exista pentru diabetul de tip (care se dezvoltă la adulți) și unele tipuri de cancer S-au descoperit variante genetice care cresc riscul unei boli, dar reduc riscul unei alte boli Poate că aceste gene afectează rata diviziunii celulare Variantele care stimulează diviziunea pot proteja împotriva diabetului, deoarece cresc regenerarea celulelor beta producătoare de insulină din pancreas Dar, în același timp, pot crește probabilitatea creșterii celulelor canceroase Opțiunile care încetinesc diviziunea celulară vor acționa invers conceperea mai multor copii homozigoţi care suferă de o boală gravă Mutația celulelor falciforme este frecventă în zonele în care epidemiile de malarie sunt frecvente și un astfel de compromis genetic are sens Cu boli complexe, precum bolile cardiovasculare, la care contribuie multe gene, totul este diferit Opțiunile care cresc ușor riscul sunt cel mai bine să nu fie considerate deloc cauzatoare de boli Acestea sunt variante care apar frecvent și au efecte diferite - în mod științific sunt numite pleiotrope, de la sintagma greacă „multe influențe” Aceste efecte pot fi atât pozitive, cât și negative, așa că s-au răspândit pe scară largă în întregul bazin genetic Genele nu sunt responsabile pentru boli și nici chiar genele defecte nu sunt responsabile pentru majoritatea bolilor Genele, împreună cu mediul, influențează doar indirect dezvoltarea bolilor În materia uscată Genele nu sunt responsabile pentru boală acelea I gene si boli Vânătoarea de gene Mark McCarthy, Universitatea din Oxford: „Practic, ceea ce aflăm este că pentru orice boală, există zero sau, în cel mai bun caz, una sau două gene care au un impact mare asupra dezvoltării acesteia Apoi există un set de gene – poate cinci până la zece – care au un efect mediu de sau la sută și sute de gene cu un efect și mai mic ” Nici Nancy Wexler, nici sora ei Alice, care și-a adus o contribuție semnificativă la studiul bolii Huntington, nu au prezentat simptome ale bolii La sfârșitul anilor , Nancy Wexler, fiica unui medic american, a început să caute mutația genetică care provoacă boala Huntington Mama și unchii lui Wexler aveau boala și știa că a moștenit-o cu o șansă de % Ea a motivat că găsirea defectului ar permite oamenilor din poziția ei să știe dacă li s-a condamnat la moarte genetică De asemenea, poate duce la dezvoltarea de tratamente După ce a aflat că în Venezuela există o familie cu o incidență mare a bolii Huntington, Wexler a călătorit în Lacul Maracaibo în , unde a colectat probe de sânge de la peste de persoane Ea a trimis mostre colegului ei Jim Gusella pentru analize genetice Echipa sa a comparat ADN-ul oamenilor sănătoși și al persoanelor cu boala Huntington, iar până în căutarea s-a restrâns la brațul scurt al cromozomului Dar a fost nevoie de încă un deceniu pentru a identifica gena care produce proteina huntingtin Descoperirea, făcută în , a fost prima victorie majoră pentru genetica bolii, dar a necesitat o investiție uriașă de timp și muncă Proiectul a durat ani și, deși rezultatul a fost o metodă de identificare a bolii (Wexler a decis să nu facă ea însăși această analiză), nu există încă un tratament pentru boală SAGEATA TIMPULUI Nancy Wexler (n ) începe să caute mutația Huntington Echipa lui Wexler identifică o mutație huntingtin pe cromozomul vânătoarea de gene Am intrat într-o nouă eră a geneticii la scară largă care era de neimaginat în urmă cu doar câțiva ani J Peter Donnelly În plus, mutația Huntington se afla la suprafață Are un efect catastrofal, este autosomal dominant și este moștenit conform legilor mendeliane Aceasta înseamnă că, în comparație cu alte gene, este ușor de găsit Genele care nu influențează atât de clar bolile vor fi mai greu de detectat ANALIZA LEGĂTURII Gena bolii Huntington a fost descoperită folosind analiza legăturii, care până de curând era considerată cea mai eficientă metodă pentru determinarea influenței genelor asupra bolilor Se bazează pe faptul că, datorită recombinării (vezi capitolul ), genele situate una lângă alta pe cromozom sunt de obicei moștenite împreună În primul rând, oamenii de știință selectează un anumit număr de polimorfisme cu un singur nucleotide (snps) - secvențe ADN care diferă într-o singură „litera” Vor deveni markeri localizați de-a lungul codului genetic la o anumită distanță unul de celălalt Acești markeri sunt apoi căutați în familiile care au o tulburare genetică, cum ar fi boala Huntington Dacă un marker este găsit la persoanele cu boala investigată, dar nu la membrii familiei sănătoase, atunci ar trebui să se afle în apropierea unei mutații care poate fi acum detectată și secvențializată Deoarece membrii familiei au ADN foarte asemănător, este de obicei suficient să se uite la câteva sute de markeri la câteva zeci de oameni Cu toate acestea, această metodă este aplicabilă numai bolilor relativ rare cauzate de mutații cu efecte puternice, cum ar fi boala Huntington sau BRCA (vezi capitolul ) Pentru a găsi efecte mai subtile asupra bolilor, trebuie luat în considerare un număr mult mai mare de oameni Este necesar să trecem dincolo de familie și să studiem non-rudele cu ADN mai puțin asemănător Și pentru a obține statistici pentru o anumită genă, vor trebui examinați sute de mii de markeri genetici Până de curând, acest proces a fost costisitor, consumator de timp și practic imposibil Analiza legăturii de căutare a Asociației Genome-Wide a devenit acum mult mai ușoară datorită a două noi instrumente care au revoluționat genetica Primul instrument este un microarray ADN care vă permite să căutați simultan milioane de variații ale ADN-ului uman I Finalizarea versiunilor preliminare ale genomului uman Completarea hărții haplotipului face căutările de asociere la nivelul întregului genom sunt un instrument accesibil Publicarea primului val de căutare de asociere la nivel de genom A doua este Harta haplotipurilor (HarMap), finalizată în , o diagramă care arată care segmente ale genomului, sau haplotipuri, sunt moștenite în mod obișnuit împreună Prima etapă a noii metode, numită „căutare de asociere la nivelul genomului”, constă în selectarea a de snips care marchează fiecare haplotip Cipurile ADN sunt apoi folosite pentru a căuta acești markeri la mii de oameni care au o anumită boală, să zicem diabetul de tip , și același număr de controale sănătoase Orice markeri care sunt mai des întâlniți în oricare dintre grupuri sunt examinați mai detaliat și determină părțile genomului asociate cu un risc crescut sau scăzut de boală cipuri ADN Proiecte de cercetare precum CCC nu ar exista fără invenția cipurilor ADN Un cip ADN este o matrice pe care sunt aplicate sute de mii de fragmente microscopice de ADN, fiecare dintre ele corespunde unei tăieturi specifice Când proba de ADN de interes intră în cip, orice secvență care se potrivește cu tăierea se va lega de regiunea corespunzătoare a matricei Datorită cipurilor, puteți căuta simultan sute de mii de markeri genetici și puteți găsi tăieturi conținute în eșantionul studiat Frumusețea acestei metode este că poate da rezultate complet neașteptate Dacă o variantă crește riscul de îmbolnăvire cu mai mult de %, o căutare de asociere la nivelul genomului o va găsi, chiar dacă gena a fost anterior nebănuită De exemplu, o variantă a genei FTO provoacă fuziunea degetelor la șoareci În , unul dintre primele studii de asociere la nivel de genom realizate de Wellcome Trust Case Control Consortium (CCC) a arătat că la oameni, gena FTO crește riscul de obezitate La începutul lui , știința nu cunoștea în mare măsură variantele genetice comune care afectează boala Dar până în primăvara anului , când a început căutarea asocierii la nivelul genomului, au fost identificate peste de gene CCC a găsit variante asociate cu boli cardiovasculare, artrita reumatoidă, boala Crohn, tulburarea bipolară și ambele tipuri de diabet, precum și obezitatea și înălțimea Alte echipe au găsit variante care afectează cancerul de sân, cancerul de prostată, atacurile de cord și scleroza multiplă Date noi interesante sunt publicate constant Chiar și oamenii de știință precauți susțin în mod deschis un progres în capacitatea noastră de a citi și înțelege genomul SHAM ' Individual, aceste opțiuni au un efect redus, crescând riscul cu - % Cu toate acestea, atunci când este combinat cu alte opțiuni, efectul poate fi semnificativ În plus, sunt și foarte frecvente: variantele identificate de CCC se găsesc la - % dintre caucazieni Deoarece bolile asociate acestora apar frecvent, ele afectează sute de milioane de vieți Genetica a trecut la un nou nivel Odată era limitat la găsirea de mutații care au un efect catastrofal, dar asupra unui număr foarte mic de oameni Acum ea urmărește opțiunile care au un efect parțial asupra bolilor comune O poți numi democratizarea genomului Proiectul de genomi Unul dintre următorii pași în căutarea genelor care ne afectează sănătatea este un proiect internațional de cartografiere a întregului genom a peste de oameni, făcut posibil de noile tehnologii Proiectul va permite oamenilor de știință să descopere și să descrie toate variantele genetice găsite la cel puțin o persoană din Acesta este un catalog al genomului Dacă un marker snip arată că o parte a genomului poate fi asociată cu o boală, geneticienii pot găsi imediat toate variantele comune în această regiune a cromozomului și pot determina dacă există gene care afectează efectul observat * ' Proiectul a fost finalizat în , iar toate datele obținute au fost postate pe internet Oamenii de știință pot cunoaște cu ușurință locația, frecvența și structura haplotipurilor pentru milioane de polimorfisme de un singur nucleotide, milion de inserții și deleții scurte și de variante structurale În materia uscată Variantele genetice comune pot influența bolile I gene şi boli Rac de râu Mike Stratton, șeful proiectului genomului cancerului, : „Voi fi foarte surprins dacă tratamentul pentru cancer nu se va schimba în douăzeci de ani” În ciuda faptului că majoritatea bolilor sunt rezultatul unei interacțiuni complexe între ereditate și mediu, produse ale naturii și ale societății, există o boală care se bazează întotdeauna pe genetică Mai precis, aceasta nu este o boală, ci un grup de peste - cancere Tumorile creierului și sânului, carcinoamele plămânilor și ficatului, melanoamele pielii și leucemiile sângelui au un lucru în comun: sunt boli ale genelor O astfel de afirmație poate părea surprinzătoare, deoarece se crede adesea că cancerul este cauzat de influențele mediului Paturile de bronzat și melanomul, papilomavirusul uman și cancerul de col uterin, azbest și mezoteliom, fumatul și orice tip de cancer imaginabil - există o mulțime de dovezi pentru contribuțiile mediului, adesea decisive, la formarea tumorii Cu toate acestea, toți acești agenți cancerigeni dăunează, în cele din urmă, sănătății în același mod - dăunează ADN-ului Cancerul este rezultatul unui defect genetic Când o celulă se divide, trebuie să-și dubleze ADN-ul Se estimează că în viața unei persoane apar de milioane de diviziuni celulare Fiecare dintre ele poate duce la erori în codul genetic al celulelor fiice și le poate face canceroase În țesuturile sănătoase, diviziunea celulară este strâns controlată de semnale genetice care permit diviziunii să apară numai atunci când este nevoie Cancerul începe când diviziunea scapă de sub control Declanșatorul este o eroare de copiere, adesea SAGEATA TIMPULUI - SH MI Descoperirea dublei helix a ADN-ului de Richard Nixon „Războinicul împotriva cancerului” într-o singură literă Multe dintre aceste erori sunt inofensive și nu schimbă funcția genomului, dar atunci când se întâmplă în locul greșit, consecințele pot fi catastrofale Oncogene și supresori de tumori Erorile genetice care declanșează cancerul pot fi ereditare sau pot rezulta din expunerea la agenți cancerigeni sau radiații Cu toate acestea, pentru a lansa cariera distructivă a unei tumori este nevoie ca erorile să apară în două mari categorii de gene Prima clasă include oncogene - gene care, în caz de deteriorare, conferă celulelor noi proprietăți care le fac maligne A doua clasă sunt supresorii de tumori, supraveghetorii genomului care detectează mutații în oncogene și spun celulelor purtătoare să se sinucidă Majoritatea celulelor care dobândesc mutații în oncogene sunt oprite de supresorii tumorii și se sinucid printr-un proces cunoscut sub numele de apoptoză Cu toate acestea, celulele care conțin mutații în ambele tipuri de gene pot evita o astfel de moarte programată și pot deveni canceroase, deși acest lucru necesită de obicei deteriorarea multor mai multe Un alt indiciu genetic al cancerului îl reprezintă lungile întinderi de ADN repetitiv de la capetele cromozomilor numiți telomeri Ne protejează de pierderea informațiilor genetice Fără ele, genele importante se vor pierde în fiecare ciclu de diviziune celulară, deoarece de obicei ADN-ul nu se poate copia complet până la sfârșitul cromozomului Telomerii preiau această leziune și se scurtează ușor după fiecare diviziune celulară Când dispar complet, celula moare Pierderea telomerilor este una dintre principalele cauze ale îmbătrânirii Celulele canceroase sunt capabile să crească la infinit datorită capacității lor de a copia telomerii Ei poartă mutații care le permit să sintetizeze enzima telomeraza Datorită lui, se pot diviza necontrolat, dar telomeraza poate deveni și o țintă pentru atacul medical Mai multe medicamente care inhibă telomeraza sunt în prezent în studii clinice Primul (și în singurul) inhibitor de telomerază care a intrat în studii clinice pe oameni a fost Imetelstat, care a arătat rezultate în tratamentul cancerelor de sânge Renato Dulbecco propune secvențierea genomului uman pentru a înțelege mai bine cancerul Cancer Genome Project leagă gena BRAF de melanomul malign Lansarea Consorțiului Internațional pentru Genomul Cancerului genele Celulele se vor împărți la infinit, transmițând moștenirea lor mutantă descendenților lor și formează un țesut străin care, în timp, poate metastaza în tot corpul, poate deteriora organele și poate ucide o persoană Multe oncogene care declanșează cancerul sunt implicate în formarea de tumori în părți complet diferite ale corpului Mutațiile genei BRAF, de exemplu, sunt caracteristice atât melanoamelor maligne, unde sunt cauzate de radiațiile ultraviolete, cât și cancerelor rectale Deteriorarea afectează adesea aceiași supresori de tumori - gena p este mutată în aproape jumătate din cazurile de cancer umane Majoritatea mutațiilor ereditare asociate cu cancerul afectează și supresorii tumorii - genele BRCA și BRCA îndeplinesc exact această funcție Defectele cresc foarte mult riscul de cancer, deoarece prezența lor reduce numărul de lovituri genetice (mutații) pe care o celulă trebuie să le provoace pentru a o face malignă Cred că în viitor, mașinile care citesc profilurile genetice ale cancerelor pacienților vor juca un rol mai important decât oncologii J Richard Marais, Institutul de Cercetare a Cancerului Terapia genică Pentru a trata cancerul, este necesară dezrădăcinarea celulelor anormale genetic care îl provoacă Aceștia sunt uciși cu medicamente sau radiații sau sunt îndepărtați chirurgical Toate aceste metode sunt destul de crude: operații precum mastectomia (înlăturarea glandelor mamare) poate duce la desfigurare fizică, iar chimioterapia și radioterapie otravă și ucide nu numai țesuturile canceroase, ci și țesuturile sănătoase Și aceste metode au mii de efecte secundare Cu toate acestea, acum vin arme mult mai sofisticate pentru a ajuta aceste instrumente brute, iar genetica servește drept ghid pentru ele Dacă mutațiile genetice care stau la baza unui anumit cancer pot fi remediate, atunci acestea pot fi vizate cu medicamente Una dintre cele mai Exemple notabile sunt Herceptin, un medicament pentru cancerul de sân care este cauzat de o mutație a genei receptorului HER- Medicamentul se leagă de acest receptor și ucide cancerul „Herceptinul” reduce probabilitatea de recidivă la jumătate, dar numai la pacienții al căror cancer este susceptibil genetic la acesta Nu va afecta în niciun fel alți pacienți Dacă s-ar fi efectuat studii clinice în întreaga populație, și nu doar în grupul țintă, Herceptin nu ar fi intrat niciodată pe piață Acesta este viitorul tratamentului cancerului, iar Consorțiul Internațional pentru Genomul Cancerului ar trebui să contribuie la realizarea acestuia Inițiativa de un miliard de dolari își propune să identifice mutațiile care declanșează de tipuri de cancer comune O astfel de analiză va permite medicilor să anticipeze cu exactitate factorii genetici responsabili de creșterea și răspândirea tumorilor În , Consorțiul a publicat de genomi de cancer Cercetările sunt în desfășurare Cancerele pot fi tratate nu în funcție de locul în care se dezvoltă, ci în funcție de profilul lor genetic În curând nu vom vorbi despre cancerul de stomac sau de colon, ci despre cancerul BRAF pozitiv sau p pozitiv* Mike Stratton de la Institutul Sanger, șeful consorțiului, încearcă deja să dezvolte strategii terapeutice bazate pe acest lucru curs Echipa sa investighează în prezent efectele a de medicamente diferite asupra a de linii de celule canceroase Ei doresc să determine dacă există printre ei agenți care sunt eficienți împotriva tumorilor cu un anumit profil genetic, dar nu și altora Paradoxul cancerului Deși calitatea și durata vieții în Occident au crescut semnificativ în ultimul secol, numărul cancerelor este în creștere Între și , cazurile de cancer din Marea Britanie au crescut cu % în rândul bărbaților și cu % în rândul femeilor Adesea, acuzată poluarea mediului și alți factori externi, dar, de fapt, medicina modernă este „vinovată” de acest lucru Antibioticele, igiena, alimentația bună, vaccinurile și alte inovații care ne-au îmbunătățit sănătatea au dus la mai puține persoane care decedează la o vârstă fragedă din cauza bolilor infecțioase Dar pe parcursul unei vieți mai lungi, se acumulează mai multe daune ADN, ceea ce duce în cele din urmă la dezvoltarea tumorilor Natura genetică a cancerului explică paradoxul medical: prin înfrângerea altor dușmani, le permitem din ce în ce mai multor oameni să trăiască până la o vârstă la care se poate dezvolta cancerul Provocarea actuală este de a transforma această boală de la fatală la cronică În materia uscată Cancerul este o boală a genelor Supermicrobi Jared Diamond: „Bolile demonstrează cum funcționează evoluția: microbii se adaptează la noi gazde și vectori prin selecție naturală” Nu toate bolile pot fi legate direct de gene, ca în cazul cancerului, al bolii Huntington sau chiar al diabetului Cu toate acestea, după cum a remarcat laureatul Nobel Paul Berg, toate bolile sunt genetice într-o oarecare măsură Bolile infecțioase precum HIV/SIDA, tuberculoza sau gripa nu sunt cauzate de leziuni ale ADN-ului cum ar fi cancerul sau mutații mendeliane precum fibroza chistică Dar genele agenților patogeni și gazdele lor umane joacă un rol cheie în modul în care virușii, bacteriile și paraziții ne îmbolnăvesc Proprietățile celulelor T, ale limfocitelor și ale anticorpilor sistemului imunitar care ne protejează de germeni sunt determinate de profilul nostru genetic, iar micile diferențe pot face oamenii mai mult sau mai puțin sensibili la anumite boli Persoanele cu grupa de sânge O, o trăsătură genetică, sunt mai puțin sensibile la malarie Există oameni cu genotipuri care protejează împotriva HIV Genele controlează, de asemenea, modul în care agenții patogeni atacă și se apără împotriva sistemului imunitar, a medicamentelor și a vaccinurilor Datorită structurii lor genetice, unele tulpini de gripă ne țin în pat câteva zile, în timp ce altele ucid milioane de oameni Din cauza modificărilor genetice, apar noi boli, iar medicamentele care anterior erau eficiente devin treptat inutile Înțelegerea geneticii infecțiilor îi va ajuta să lupte SAGEATA TIMPULUI Secolele al XV-lea și al XVI-lea Microbii aduși în America din Europa, ucideți o parte semnificativă a populației indigene supermicrobi I EVOLUȚIE ȘI BOALA Când Cristofor Columb a ajuns în Lumea Nouă în , în America trăiau aproximativ de milioane de oameni Cu toate acestea, până la mijlocul secolului al XVII-lea, numărul indigenilor a scăzut la - milioane Mulți au devenit victime ale genocidului invadatorilor coloniali, dar ucigași și mai periculoși decât conchistadorii spanioli au fost bolile care au înotat peste ocean cu ei Locuitorii Lumii Vechi au trăit timp de secole cu variolă și rujeolă, tifoidă și febră galbenă Drept urmare, au avut o oarecare stabilitate: selecția naturală a favorizat conservarea genelor care au îmbunătățit șansele de supraviețuire Nativii americani, pe de altă parte, erau imuni la aceste abilități Pământul lor era liber de variolă și nu exista niciun motiv pentru răspândirea mutațiilor aleatorii care dezvoltă rezistență la infecții În Guns, Germs, and Steel ( ), savantul Jared Diamond a remarcat că bolile spaniole au jucat la fel de mult un rol în cucerirea rapidă a continentului ca și armele spaniole Un proces similar explică modul în care noile infecții continuă să treacă peste bariera dintre animale și oameni Se crede că HIV, virusul care provoacă SIDA, a fost inițial o infecție a unui cimpanzeu care s-a transmis oamenilor, aparent printr-o mușcătură Acest virus este inofensiv pentru cimpanzei, dar oamenii sunt lipsiți de apărare împotriva lui HIV a dobândit foarte repede mutații care i-au permis să se răspândească de la o persoană la alta și să provoace o pandemie care a luat viața a , milioane de oameni Evitarea armelor noastre În timp, unii oameni vor deveni rezistenți la HIV în același mod în care unii oameni au dobândit protecție genetică împotriva variolei și a malariei Cu toate acestea, durata lungă de viață a oamenilor înseamnă că vor dura secole pentru ca aceste trăsături să apară prin mutații și pentru ca aceste mutații să se răspândească prin fondul genetic Agenții patogeni nu au această problemă: rata fenomenală de reproducere a bacteriilor și virușilor le oferă un avantaj imens față de purtătorii lor Cu alte cuvinte, bacteriile și virușii evoluează mult mai repede decât noi, ceea ce le permite să se sustragă de la armele noastre Primul caz de MRSA Secvențierea genomului MRSA La mijlocul secolului al XX-lea, apariția antibioticelor a dus la o revoluție în tratamentul bolilor infecțioase Penicilina și streptomicina au făcut posibilă neutralizarea chiar și a unor astfel de ucigași vechi de secole, precum tuberculoza și meningita Până în anii , mulți medici pretindeau victoria asupra bolilor bacteriene Antibioticele au devenit atât de comune încât sunt adesea considerate sinonime cu medicamente Chiar și astăzi, mulți pacienți devin frustrați când medicii nu prescriu un antibiotic pentru o boală virală Cu toate acestea, bacteriile se înmulțesc atât de repede încât genomul lor nu este permanent Oricare dintre miliardele de diviziuni care apar într-o colonie într-o singură zi ar putea servi ca sursă de mutație - și o parte din aceste mutații vor oferi rezistență la antibiotice Selecția naturală înseamnă că, dacă se utilizează un tratament cu antibiotice, un număr mic de bacterii vor supraviețui și vor începe o nouă colonie care este rezistentă la terapie Rezistența poate fi răspândită și prin „mesaje” genetice specifice sau plasmide schimbate între bacterii Așa se nasc supermicrobii Majoritatea tulpinilor de MRSA, Staphylococcus aureus rezistent la meticilină, sunt rezistente la întreaga familie de antibiotice peniciline Această infecție, cândva ușor de tratat, acum ucide de oameni pe an numai în Marea Britanie În fiecare an, aproximativ o jumătate de milion de oameni din întreaga lume se infectează cu tuberculoză, care este rezistentă la mai multe antibiotice Nu numai că bacteriile, virușii, inclusiv HIV, devin rezistenți, dar chiar și paraziți precum Plasmodium falciparum, care provoacă malaria, au dobândit și „imunitate” la medicamente Medicină genetică Omenirea nu are capacitatea de a evolua la fel de repede ca inamicii săi microscopici, dar avem alte arme Studiul genomilor patogeni permite dezvoltarea de noi medicamente Când oamenii de știință au descoperit că HIV are nevoie de enzima transcriptază inversă pentru a se reproduce, ei au reușit să sintetizeze medicamente inhibitoare, inclusiv AZT (zidovudină), care ar putea întârzia dezvoltarea SIDA timp de zeci de ani Genetica gripei ne-a oferit inhibitori de neuraminidază - medicamente precum Theraflu care împiedică o proteină cheie din virusuri să intre în celule Aceste medicamente formează prima linie de apărare a umanității împotriva unei viitoare pandemii Secvențierea genomilor de malarie, tuberculoză, chlamydia, ciuma, MRSA și tifoidă va permite oamenilor de știință să descopere gene care ar putea fi ținte de droguri Când identificăm genele responsabile de rezistența la antibiotice, le putem inhiba și restabili eficacitatea medicamentelor Agenții patogeni își pot pierde în curând avantajul genetic supermicrobi Evolution Sickness™ Noii agenți patogeni sunt adesea extrem de cauzatori de boli și provoacă o mortalitate ridicată, deoarece purtătorii lor nu au rezistență Cu toate acestea, în timp, agenții patogeni devin mai puțin distructivi și nu numai pentru că evoluția oferă corpului uman o armă cu care să lupte Letalitatea poate interfera cu starea de sănătate a microbilor înșiși Dacă un virus sau o bacterie își ucide gazda prea repede și nu are timp să infecteze pe altcineva, vor muri și ei împreună cu toți urmașii lor Selecția naturală va favoriza supraviețuirea tulpinilor care dăunează mai puțin organismelor gazdă, deoarece acest lucru va permite microbilor să se răspândească Acest lucru poate explica de ce multe boli devin mai puțin periculoase în timp De exemplu, în secolul al XVI-lea, sifilisul, care tocmai apăruse în Europa (cel mai probabil, a fost adus din Lumea Nouă), era extrem de mortal Deși sifilisul este încă o boală gravă, nu mai pune viața în pericol Același lucru se întâmplă cu noile tulpini de gripă Gripa aviară H N este în prezent mortală și ucide % dintre persoanele infectate, dar oamenii de știință prevăd că mortalitatea va scădea semnificativ pe măsură ce virusul se mută și devine capabil să se răspândească ușor de la o persoană la alta Cu toate acestea, nu toți agenții patogeni vor evolua în acest fel Dacă un microb accelerează moartea prin simptome care îi grăbesc răspândirea, cum ar fi strănutul, sângerarea sau diareea, nu va fi împiedicat de moartea gazdei sale și își va putea menține letalitatea În materia uscată Toate bolile sunt genetic M I sex, istorie și comportament Genetica comportamentului Nuffield Council on Bioethics: „Ar fi nerezonabil să presupunem că genetica nu va ajuta la determinarea gradului de responsabilitate, chiar dacă absența sau prezența vinovăției nu depinde de factori genetici” Anumite calități comportamentale și personale sunt moștenite Oamenii cu părinți religioși au șanse mai mari să meargă la biserică, în timp ce cei crescuți în familii de stânga au șanse mai mari să voteze stânga când împlinesc ani Cunoaștem cu toții oameni ale căror trăsături de personalitate ne amintesc de rudele lor apropiate – fiice nervoase până la mame nervoase sau tați și fii care împărtășesc pasiunea pentru pescuit sau mașini Înțelepciunea populară explică acest lucru prin educație: viziunea copilului asupra vieții este modelată de părinții săi prin sugestie deliberată sau prin observarea pasivă a gusturilor lor Cu toate acestea, această concluzie este prea simplă Da, copiii împart o casă cu mamele și tații lor, ceea ce le afectează foarte mult personalitatea, dar asta nu este tot ce au în comun De asemenea, copiii moștenesc jumătate din ADN-ul lor de la fiecare părinte, iar știința a demonstrat că acest lucru este la fel de important, dacă nu mai mult Experimente naturale Contribuțiile relative ale naturii și ale hrănirii sunt foarte greu de distins în studiul familiilor, deoarece ambele pot explica trăsăturile comune de caracter de la spiritualitate la răzbunare Deoarece nu este etic să separă copiii și părinții în experimente controlate, astfel de studii trebuie să se bazeze pe circumstanțe naturale După cum am văzut în capitolul , gemenii identici împărtășesc atât mobilierul de casă, cât și ADN-ul, în timp ce gemenii fraterni împărtășesc o casă și doar jumătate din ADN-ul lor Astfel, comparația lor poate fi extrem de mare SAGEATA TIMPULUI - sfârşitul secolului al XIX-lea Francis Galton studiază „Dublă de deschidere” baza ereditară pentru comportamentul helixului D comportament genetic Instructiv: Dacă genetica influențează trăsăturile, gemenii identici vor fi mai asemănători Sunt utile și studiile de adopție În ceea ce privește caracteristicile ereditare, copiii adoptați vor fi mai asemănători cu familiile lor biologice decât cu cei adoptați Astfel de studii au arătat că genetica afectează mai mult decât caracteristicile fizice, cum ar fi înălțimea sau greutatea Multe aspecte ale dezvoltării intelectuale, psihologice și personale sunt, de asemenea, cel puțin parțial, moștenite Acestea includ inteligența, comportamentul antisocial, asumarea de riscuri, religiozitatea, opiniile politice și cei cinci mari factori de personalitate: nevrotism, introversie/extroversie, agreabilitate, conștiinciozitate și deschidere către experiență Chiar și capacitatea unei femei de a experimenta orgasmul poate depinde de gene Eritabilitatea Astfel de efecte pot fi cuantificate folosind metode statistice și pot fi calculați factorii de ereditabilitate Eritabilitatea este exprimată ca procent sau zecimale, și este ușor de înțeles greșit Când geneticienii spun că o anumită trăsătură, să zicem dragostea pentru senzații tari, este moștenită în proporție de %, asta nu înseamnă că orice persoană poate da vina pe % din dorința de sărituri bungee pe genele lor De asemenea, nu înseamnă că din de oameni implicați în sporturi extreme, au moștenit această pasiune, iar au învățat-o Adevărul este ceva mai complicat: % din diferențele dintre atitudinile oamenilor față de risc se datorează variației genetice moștenite Astfel, termenul de „trăsătură moștenită” se aplică doar la nivelul populației; nu spune nimic despre modul în care genetica Creştere Unul dintre capcanele geneticii comportamentale este bine ilustrat de o trăsătură la care genele contribuie în mod unic: înălțimea Se estimează că aproximativ % din diferențele de înălțime umană reflectă variația genetică; Au fost identificate de gene care contribuie la creștere În timp ce factorii de mediu, cum ar fi nutriția, joacă un rol, genetica are o influență puternică Cu toate acestea, nimeni nu ar spune acea creștere ar trebui evaluată prin analiză genetică Măsurarea înălțimii va oferi întotdeauna un rezultat mai precis La fel valabil pentru o varietate de caracteristici moștenite, inclusiv temperamentul, inteligența și agresivitatea Când un fenotip poate fi descris cu acuratețe, atunci genotipul pe care se bazează fenotipul nu contează în lumea reală sfârșitul secolului XX Sociobiologii sugerează că cercetarea gemenă Stephen Mobley este atrăgătoare evoluția afectează comportamentul uman arată că moștenirea vs convingere afectează multe persoane într-o crimă comisă pe baza de și caracteristicile comportamentale ale profilului lor genetic a afectat o anumită persoană Pentru unii, genele joacă un rol major, pentru alții, experiența de viață Factorii de ereditabilitate reflectă media Dacă valoarea acestui factor nu este egală cu zero (ca în cazul limbii materne) sau cu una (ca în cazul bolii Huntington), calitatea se formează atât sub influența naturii, cât și a educației PUZZLE etice Cercetarea geneticii comportamentului este de obicei inofensivă Dacă știm ce rol joacă genetica în dificultățile de citire sau în comportamentul antisocial, putem găsi genele - sau factorii de mediu - care influențează aceste trăsături și dezvoltă medicamente sau programe sociale pentru a le corecta Dar cunoașterea modului în care genele influențează comportamentul ridică și întrebări etice dificile Sunt gemenii un model bun? Studiile pe gemeni sunt în centrul geneticii comportamentale, dar valoarea lor a fost pusă la îndoială Criticii sugerează că gemenii pot fi diferiți de copiii normali și, prin urmare, nu reflectă societatea în general Părinții pot trata, de asemenea, gemenii identici într-un mod mai similar decât gemenii fraterni Cercetătorii gemeni resping aceste afirmații ca fiind frivole Există puține dovezi că gemenii sunt diferiți de ceilalți oameni Și chiar și atunci când părinții consideră din greșeală gemenii identici ca fiind fraterni, ei seamănă mai mult decât doar frați În , Stephen Mobley a jefuit o pizzerie din Oakwood, Georgia și l-a împușcat și l-a ucis pe directorul restaurantului, John Collins A fost găsit vinovat de crimă și condamnat la moarte, dar avocații au depus un recurs bazat pe premise inovatoare Clientul lor provenea dintr-o familie cu o lungă istorie de crime violente și avea o mutație asociată cu un comportament similar într-o familie olandeză Genele lui Mobley l-au făcut să comită crima, așa că avocații lui au spus că are nevoie de o sentință mai ușoară Apelul a fost respins, iar Mobley a fost executat în Mulți oameni de știință cred că această abordare a protecției a fost dubioasă, deoarece relația dintre mutație și tendința la violență este departe de a fi lipsită de ambiguitate Cu toate acestea, dacă se demonstrează că mai multe gene influențează agresivitatea sau psihopatia, interpretarea legii poate deveni mai puțin clară în viitor Testele genetice nu ne vor absolvi de responsabilitate: genele pot face oamenii mai predispuși la anumite comportamente, dar nu le provoacă deloc Cu toate acestea, unii experți susțin că astfel de informații ar trebui folosite în condamnarea, așa cum este cazul bolilor mintale Consiliul britanic de bioetică Nuffield a concluzionat recent că genetica poate ajuta la „determinarea responsabilității” Alte consecințe sunt mai de rău augur Testele genetice pot fi folosite pentru a identifica persoanele ale căror gene îi fac mai probabil să fie criminali, ca în filmul Minority Report Metode similare pot fi folosite în școli pentru a selecta copiii dotați genetic pentru educație specială, precum și pentru a evalua adecvarea candidaților pentru o anumită poziție Cu toate acestea, aceste metode se vor baza pe o neînțelegere: genetica comportamentală este o știință probabilistă, nu deterministă și se aplică doar populațiilor, nu indivizilor Utilizarea informațiilor genetice pentru a forma o opinie despre o persoană ar fi o încălcare a libertății individului Comportamentul uman este rezultatul unei interacțiuni complexe a genelor și a experienței de viață, iar pentru fiecare dintre noi această relație este diferită Calitățile personale ar trebui judecate în funcție de cine sunt oamenii, nu de ceea ce ar trebui să fie în funcție de genele lor Genetica comportamentală este incapabilă să studieze comportamentul complex sau conceptele generalizate despre bine și rău Nu există date despre existența genelor care predispun la bine sau la rău și orice astfel de date ar fi prea ambigue și aplicabile [doar] unui număr foarte mic de cazuri J Philip Zimbar d o psiholog la Universitatea Stanford În materia uscată Ereditate nu o propoziție lol istoria și comportamentul Inteligența Robert Plomin: „Această genă [IGF R] nu este o genă genială Nu este nici măcar o genă a inteligenței generale; cel puțin, el este unul dintre mulți ” Toată lumea știe că inteligența este un concept ambiguu Există genii matematici care au dificultăți în a-și exprima gândurile în cuvinte și umaniști care se încurcă în cea mai simplă aritmetică Oamenilor inteligenți le lipsește adesea bunul simț, iar capacitatea de a-și da seama ce este în neregulă cu o mașină spartă nu merge întotdeauna mână în mână cu un vocabular grozav Cu toate acestea, în ciuda varietății de talente intelectuale, majoritatea oamenilor sunt de acord că există un fel de inteligență atotcuprinzătoare În , psihologul englez Charles Spearman a observat că notele școlarilor la diferite materii sunt grupate: un elev care dă rezultate ridicate la matematică se descurcă de obicei bine în literatură Spearman a atribuit acest lucru inteligenței generale sau factorului g Datele lui Spearman sunt susținute de teste de IQ Deși astfel de teste măsoară o varietate de abilități intelectuale, inclusiv viteza de gândire, raționament verbal, matematic și spațial, rezultatele unei persoane în toate domeniile sunt de obicei apropiate În ciuda îndoielilor cu privire la acuratețea testării IQ, cel puțin o parte din diferența dintre abilitățile oamenilor poate fi explicată prin factorul g Inteligența generală se moștenește Studiile asupra gemenilor și adopțiilor au arătat că o proporție semnificativă a variației factorului g, de la la %, poate fi explicată prin genetică Acest lucru nu este surprinzător: dezvoltarea creierului, ca orice alt organ, depinde de ADN Cu toate acestea, legătura dintre SAGEATA TIMPULUI sfârșitul secolului al XIX-lea Francis Galton îl explorează pe Charles Spearman ( - ) moștenirea inteligenței sugerează conceptul de inteligență generală, descris de factorul d genele și inteligența rămân controversate, parțial pentru că cercetările timpurii pe acest subiect au fost efectuate de eugeniști, inclusiv Francis Galton Mulți sociologi refuză încă să creadă într-o astfel de legătură GENELE INTELIGENTEI Deși genetica comportamentală arată că inteligența este moștenită, nu spune nimic despre genele care o influențează Pentru a le detecta, oamenii de știință folosesc metodele comparative descrise în Capitolul , care sunt utilizate în mod obișnuit pentru identificarea bolilor În fiecare an, copiii americani cu performanțe de liceu și un IQ de aproximativ participă la o tabără de vară în Iowa Robert Plomin de la Institutul de Psihiatrie din Londra și-a dat seama că acest grup ar putea servi ca o sursă excelentă de cercetare genetică și a primit permisiunea de a testa ADN-ul a de participanți El a comparat aceste mostre de ADN cu mostre de la de copii de vârstă și statut social similare care nu au participat la tabără Din cei peste de markeri genetici, unul a fost izolat, o genă de pe cromozomul numită IGF R O anumită versiune a acesteia era mai frecventă în rândul copiilor supradotați Poate că IGF R este gena pentru inteligență? Presa a făcut exact asta Totuși, Plomin însuși a fost mai precaut El a remarcat că, dacă rezultatele se repetă (ceea ce nu s-a întâmplat), atunci această genă poate fi numită una dintre multele care afectează Eritabilitate variabilă Se crede pe scară largă că impactul geneticii asupra trăsăturilor comportamentale, inclusiv inteligența, scade odată cu vârsta, iar educația și experiența de viață devin mai importante De fapt, contrariul este adevărat Există dovezi ample că genele devin mai importante pe măsură ce îmbătrânim Cum așa? Aparent, în calitate de copii suntem foarte influențați de mediul nostru școlar și familial și ne comportăm în consecință Dar, pe măsură ce îmbătrânim, dobândim treptat libertatea de a acționa și de a ne comporta conform naturii și temperamentului nostru Avem ocazia să respingem convențiile sociale dacă simțim că nu ni se potrivesc Descoperirea unei potențiale legături între IQ și IGF R Studiile pe gemeni și adopții arată o legătură între genetică și IQ James Flynn (n ) descoperă creșterea IQ-ului mediu asupra intelectului Cel puțin jumătate din cele de gene umane funcționează în creier și oricare dintre ele poate afecta dezvoltarea mentală Orice expunere la IGF R va avea o mică contribuție la factorul g Nu este o genă a inteligenței, ci una dintre zeci, dacă nu mii, de candidați, fiecare dintre ei ar putea juca un rol cheie Cercetările recente ale lui Plomin susțin această idee Un studiu pe de copii de ani a descoperit șase gene asociate cu IQ, dar efectul fiecăruia a fost atât de mic încât a fost dificil de măsurat Gena responsabilă pentru , % din variabilitatea inteligenței a avut cea mai mare influență și chiar și toate cele șase gene împreună sunt responsabile pentru doar % Aceste gene sunt cel mai probabil să influențeze cel mai mult IQ: dacă ar exista „ În , pub- —- Martin Evans îl evidențiază pe James Thompson (n ) celulele stem embrionare de șoarece izolează celulele ES umane celule stem Celulele Stem Cell Controversy ES au fost izolate pentru prima dată de la șoareci de către echipa de la Cambridge a lui Martin Evans în Aproape două decenii mai târziu, în , grupul lui James Thompson de la Universitatea din Wisconsin a izolat celulele ES umane, ridicând speranța că versatilitatea lor ar putea ajuta la tratarea bolii Dacă neuronii dopaminergici, care sunt distruși în boala Parkinson, sunt cultivați din celule ES, aceștia pot fi transplantați la pacienți În diabet, ele pot fi folosite pentru a genera noi celule beta care sintetizează insulină Studiul celulelor ES s-a bazat de obicei pe embrionii rămași după fertilizarea in vitro, deși uneori embrionii au fost creați special pentru cercetare Astfel de experimente au arătat cum celulele pot fi crescute în colonii sau linii cu auto-reproducere pe un substrat de celule de șoarece care furnizează nutrienții necesari (deși această metodă este depășită) Oamenii de știință investighează ce semnale genetice și chimice fac celulele ES pluripotente și apoi le spun să se dezvolte într-un anumit țesut celule stem adulte Celulele stem nu se găsesc numai la fetuși Unele tipuri de celule stem se găsesc la copii și adulți și servesc drept rezervă pentru refacerea celulelor sau repararea organelor În special, măduva osoasă și sângele din cordonul ombilical sunt deosebit de bogate în celule stem Deoarece nu necesită distrugerea embrionilor, cercetarea și tratamentul folosind celule stem adulte nu au oponenți Ele sunt deja utilizate în transplantul de măduvă osoasă Alte terapii au intrat în faza de cercetare clinică Cu toate acestea, celulele stem adulte nu sunt la fel de versatile ca ES, deoarece au început deja să se dezvolte în țesut specializat Prin urmare, nu pot fi utilizate pentru a trata anumite boli Majoritatea oamenilor de știință consideră că această ramură a cercetării medicale ar trebui să se dezvolte în paralel cu cercetarea asupra celulelor ES, și nu în locul lor Shinya Yamanaka (n ) creează celule stem pluripotente induse de șoarece Yamanaka și Thompson creează celule stem pluripotente induse de om „Nu există legi care să reglementeze utilizarea și cercetarea celulelor ES în Rusia De fapt, utilizarea lor este permisă în orice scop În , o curte de apel din SUA a confirmat legalitatea finanțării publice pentru cercetarea celulelor ES și a fost restabilită Primele studii clinice au fost efectuate pe persoane cu leziuni ale măduvei spinării și nu au dat rezultate pozitive Al doilea studiu clinic la persoanele cu degenerescență maculară a arătat îmbunătățirea vederii la din pacienți și o oprire a dezvoltării bolii la din pacienți În , au început studiile privind utilizarea celulelor ES pentru tratamentul diabetului de tip ”” În , s-a demonstrat la animale că iPSC-urile pot fi folosite pentru repararea țesuturilor după leziuni și pentru repararea ficatului În , au fost Această muncă este opusă de oameni care cred că este greșit să distrugi fetuși din orice motiv, inclusiv dezvoltarea de tratamente pentru boli mortale Majoritatea, deși nu toți, oponenții celulelor ES își bazează opiniile pe convingerile religioase și, de asemenea, se opun avortului Cu toate acestea, țările tratează problema celulelor stem în moduri complet diferite Regatul Unit, China, Japonia, India și Singapore susțin cu entuziasm acest domeniu al științei, permițând cercetarea celulelor ES și oferind finanțare guvernamentală Alții, cum ar fi Germania și Italia, au interzis parțial sau complet lucrul cu celule ES* În SUA, o superputere științifică condusă de puternici conservatori religioși, problema a fost deosebit de controversată În , președintele Bush a anunțat că fondurile federale pot fi folosite doar pentru a studia liniile celulare ES preexistente, dar nimeni nu a fost mulțumit de acest compromis Susținătorii drepturilor fetale consideră în continuare orice cercetare ca fiind imorală Pentru oamenii de știință și pacienți, regulile sunt prea stricte, în plus, liniile existente au fost crescute din celule de șoarece și nu sunt potrivite pentru transplant Mai multe state, precum California, au stabilit fonduri speciale pentru studiul celulelor ES, iar companiile private continuă să investească în cercetare** Calea către tratament La momentul scrierii, celulele ES nu fuseseră niciodată folosite pentru tratament, dar compania americană Geron era pe cale să înceapă cercetarea clinică*** Celulele au fost crescute în laborator în diferite tipuri de țesuturi care au fost utilizate cu succes pentru a trata boala Parkinson, distrofia musculară și paralizia la animale Descoperirile genetice au permis oamenilor de știință să reprogrameze țesutul adult pentru a crea un nou tip de celulă stem pluripotente care ar putea rezolva unele probleme etice au fost obținute eritrocite din grupa sanguină , care pot fi transfuzate oricărei persoane Tot în , a fost aprobat primul studiu clinic al iPSC-urilor pentru tratamentul degenerescenței maculare umane În plus față de Nanog, au fost identificate și alte gene care funcționează în celulele ES într-o anumită ordine Acestea includ genele Oct~ , LIN și trei familii de gene, Sox, Myc și Klf Modificarea genetică a țesutului adult, inclusiv a acestor gene, vă permite să întoarceți ceasul înapoi pentru celulele pielii, care dobândesc pluripotența celulelor embrionare Acest lucru a fost făcut pentru prima dată la Universitatea din Kyoto de către grupul japonez Shinya Yamanaki în cu celule de șoarece În , Yamanaka și Thompson și-au repetat succesul în celulele umane Astfel de celule stem pluripotente induse (iPSCs) au fost folosite pentru a trata anemia cu celule secera la soareci**** celule stem și cancer O consecință a capacității celulelor stem de a se diviza și de a se diferenția la infinit în orice tip de țesut este dezvoltarea cancerelor grotești de teratoame (termenul este format din cuvintele grecești pentru „monstru” și „tumoare”) Teratoamele se dezvoltă de obicei la fetuși, dar sunt diagnosticate mai târziu și pot conține dinți, păr, oase și chiar organe complexe, cum ar fi ochii sau arme O metodă de testare a pluripotenței celulelor ES este injectarea acestora în șoareci pentru a forma teratoame Înainte de a utiliza celulele ES pentru tratament, este necesar să înțelegem potențialul lor de cancer Multe alte tipuri de cancer, cum ar fi leucemia limfoblastică acută, sunt, de asemenea, cauzate de celulele stem, care permit tumorilor să crească și să se răspândească J iPSC-urile au potențial mai multe avantaje față de celulele ES standard Nu au nevoie de ouă umane sau embrioni, care sunt întotdeauna în lipsă Deoarece pot fi cultivate din celulele proprii ale pacientului, ele vor fi identice genetic si nu vor fi respinse de sistemul imunitar De asemenea, pot fi create fără a distruge fetușii umani Cu toate acestea, aceste avantaje nu fac ca studiul celulelor ES să fie depășit În primul rând, metodele folosite pentru a crea iPSC-uri sunt prea periculoase pentru a fi tratate Modificarea genetică se face cu un virus capabil să provoace cancer Mai mult, una dintre genele implicate în proces, c-Myc, este, de asemenea, potențial o oncogenă În al doilea rând, aceste celule rezolvă doar parțial întrebări etice După cum au subliniat Yamanaka și Thompson, ele nu ar exista dacă oamenilor de știință nu li s-ar permite să studieze genetica celulelor ES Cercetarea asupra iPSC-urilor este la început și nu este încă clar dacă acestea se vor comporta în același mod ca celulele ES Oamenii de știință consideră că este necesar să se studieze activitatea ambelor tipuri de celule în paralel Diferite tipuri pot fi potrivite pentru tratamentul diferitelor boli E prea devreme pentru a spune ceva cu certitudine În materia uscată Genele creează celule de control tehnologie Clonarea Ian Wilmut: „Potențialul clonării pentru a atenua suferința este atât de mare într-un viitor nu prea îndepărtat încât consider că este imoral să nu clonăm embrioni umani în acest scop” Dolly, cea mai faimoasă oaie din lume, s-a născut într-un laborator scoțian pe iulie Creată de Keith Campbell și Ian Wilmuth de la Institutul Roslyn din Edinburgh, ea a fost primul mamifer care a fost clonat dintr-o celulă adultă Dolly este o copie genetică a unei oi vii Deoarece ADN-ul clonat a fost izolat dintr-o glandă mamară, oamenii de știință l-au numit după cântăreața country Dolly Parton Broaștele și peștii au fost clonați cu decenii înainte ca Dolly să se nască, iar în anii , oamenii de știință sovietici au clonat șoarecele Masha prin transferarea nucleului unei celule stem embrionare (ES) într-un ou gol Cu toate acestea, încercările de a crea un embrion de mamifer folosind ADN-ul adult au eșuat La mamifere, anumite gene esențiale pentru dezvoltarea embrionară sunt oprite în celulele somatice adulte ca urmare a procesului de metilare Se părea că din această cauză clonarea era imposibilă Cu toate acestea, Campbell și Wilmut au dovedit contrariul Ei au luat un nucleu dintr-o celulă somatică (adultă) de oaie și l-au plasat într-un ou din care fusese îndepărtat nucleul Cu ajutorul stimulării electrice, au forțat-o să împărtășească Cumva, iar motivele exacte sunt încă neclare, această metodă permite reprogramarea nucleului și abolirea metilării, iar embrionul clonat începe să crească ADN-ul nuclear al lui Dolly se potrivea exact cu ADN-ul donatorului SAGEATA TIMPULUI - W Prima broască clonată Clonarea șoarecilor folosind un nucleu celule stem embrionare clonarea celula somatica Doar ADN-ul din mitocondrii a fost furnizat de oaia de la care a fost luat oul Această metodă, numită transfer nuclear al celulelor somatice (SNTS), este ineficientă: oamenii de știință de la Roslyn au avut nevoie de de încercări pentru a crea Dolly Dar, arătând că ar putea funcționa, au deschis posibilități nesfârșite Stocul premiat poate fi clonat în programele de încrucișare agricolă Și dacă PIASC funcționează în celulele umane, atunci poate fi folosit în medicină Clonarea terapeutică a celulelor ES se poate dezvolta în orice țesut și poate înlocui celulele bolnave sau deteriorate Metoda PJSC a demonstrat că, împreună cu „clonarea terapeutică”, acestea sunt și mai utile pentru medicină Dacă creșteți celule stem de la un făt clonat de la un pacient, acestea vor purta codul genetic dorit Ele pot fi transplantate fără teama de respingere Această metodă vă va permite să creați modele de boli ADN-ul de la pacienții cu boli precum boala neuronului motor, de exemplu, poate fi folosit pentru a clona celule ES care conțin defecte genetice care definesc boala Aceste celule pot fi studiate și testate pentru noi medicamente alimente clonate Clonarea este importantă nu numai pentru medicină - cel mai probabil va da primele roade în creșterea animalelor Metoda CPS poate reproduce bovinele premiate cu producții mai mari de lapte sau carne și poate păstra profiluri genetice valoroase Clonele în sine nu vor fi folosite pentru hrană, sunt prea scumpe, dar se vor dovedi a fi valoroase Nye producători Agențiile pentru siguranța alimentară din SUA și UE au ajuns la concluzia că nu există dovezi științifice care să indice că alimentele de la animale clonate sau urmașii acestora sunt periculoase pentru oameni Principala obiecție este legată de animalele în sine - clonarea nu este încă foarte eficientă, iar multe clone poartă defecte congenitale Dar nu există nicio îndoială că laptele și carnea animalelor clonate vor fi în curând pe mesele noastre Ian Wilmut (n ) și Keith Campbell ( - ) creează oaia Dolly Woo Seok-hwan (n ) anunță crearea primului embrion uman clonat Cercetarea lui Hwang a fost declarată falsă, dar echipa britanică clonează cu succes făt uman Clonarea terapeutică Nucleul este izolat din celula unei persoane bolnave ținând pipeta celulă pipetă Nucleul vechi este îndepărtat din ou Se introduce un nou nucleu al unei celule adulte pipetă ou Embrionul clonat rezultat este stimulat cu electricitate pentru a începe diviziunea celulară celulare interne masa>yo^ Celulele stem Eu sunt izolate din masa celulară internă Y) a embrionului Cu toate acestea, embrionii umani trebuie mai întâi clonați prin intermediul CLSS și aici apar două obstacole - etice și tehnice Chiar și cei care aprobă cercetarea celulelor ES se opun clonării terapeutice, deoarece este o cale directă către clonarea umană (mai multe despre asta în capitolul următor) Și, mai important, deși CLAS a fost folosit pentru a clona șoareci, porci, vite și pisici, lucrurile s-au dovedit a fi mult mai complicate în cazul primatelor Cazul Hwang Țările care au permis cercetarea celulelor ES au ajuns la concluzia că potențialul medical al clonării terapeutice depășește riscurile Ca rezultat, PLA poate fi utilizat în aceste țări, dar nu în scopuri de reproducere În februarie , oamenii de știință din Coreea de Sud au anunțat că au depășit problemele tehnice ale metodei În laborator, celulele stem care poartă ADN-ul pacientului sunt crescute în celule specializate Un articol a apărut în revista Science în care Woo Seok Hwan și colegii au descris crearea primului embrion uman clonat din lume și izolarea celulelor ES În mai, Hwang a anunțat o realizare și mai impresionantă, crearea a linii clonate de celule ES, fiecare dintre acestea a copiat genetic o persoană diferită La fel de importantă a fost declarația că au depanat Celulele specializate sunt transplantate într-un pacient sau utilizate într-un laborator pentru a studia o boală folosind metoda PJSC, iar acum nu sunt necesare mai mult de de ouă pentru a crea o colonie de celule clonate Cu astfel de indicatori, metoda poate fi utilizată în medicină Suna prea frumos pentru a fi adevărat In dar- În noiembrie , a devenit cunoscut că Hwang a obținut ouă pentru cercetarea sa într-un mod lipsit de etică Opera sa a fost supusă unui control științific scrupulos și s-a destramat Celulele stem clonate s-au dovedit a fi false: analizele genetice au arătat că nu au fost deloc clonate băi Dintre toate afirmațiile, doar vestea despre crearea lui Snappy, primul câine clonat, s-a dovedit a fi adevărată Lucrarea lui Hwang a fost o falsificare științifică Fetușii umani pot fi clonați, chiar dacă Hwang a eșuat În , oamenii de știință de la Universitatea din Newcastle și două companii americane au făcut acest lucru Încă nu au reușit să obțină celule stem clonate, dar au reușit să le izoleze de la fetuși de maimuță clonați Deci obiectivul este destul de realizabil După cazul Hwang, clonarea terapeutică și-a pierdut o parte din farmecul Ouăle umane necesare procesului vor fi întotdeauna în lipsă, deoarece donarea lor implică riscuri Deci, chiar dacă există o modalitate de a clona celule Metoda PNC necesită o cantitate imensă de timp și bani pentru a crea celule clonate unice, așa că este puțin probabil ca aceasta să devină o soluție practică, comună, J Ruth Fayden, cercetător de celule stem pacienților, va fi foarte scump Prin urmare, oamenii de știință caută alternative Pentru terapie, celulele stem pluripotente, care apar din reprogramarea țesuturilor adulte, pot fi mai utile De asemenea, este posibil să se creeze bănci de celule stem convenționale din care să se selecteze potriviri potrivite pentru pacienți În cercetare, metoda PJSC este folosită pentru a transfera nuclee umane în ouă de animale goale Rezultatul sunt „hibrizi citoplasmatici” care transportă , % din materialul genetic uman Astfel de celule nu pot fi folosite pentru terapie, dar oferă modele bune de boală, iar oamenii de știință britanici și chinezi lucrează deja în această direcție Metoda PNL a lui Dolly poate să nu fie utilă în clonarea celulelor pentru transplant, dar este un instrument medical foarte valoros Parcul Jurassic În filmul din Jurassic Park, dinozaurii au fost reînviați prin clonare Oamenii de știință din film au folosit ADN-ul țânțarilor care se hrăneau cu sângele dinozaurilor și erau conservați în chihlimbar Aceasta este o premisă fascinantă pentru science fiction, dar oamenii de știință cred că un astfel de proces este imposibil în realitate ADN-ul stocat timp de zeci de milioane de ani nu este potrivit pentru clonare În plus, dinozaurii nu au rude apropiate supraviețuitoare care ar putea împărți ouăle Cu toate acestea, pentru reînvierea animalelor care au dispărut nu cu mult timp în urmă, clonarea este cu adevărat folosită În Australia, a fost lansat un proiect de clonare a tigrului tasmanian pe baza ADN-ului ultimului animal care a murit în Este posibil chiar să se recreeze un mamut: o probă cu ADN suficient conservat a fost găsită în permafrostul siberian Și un elefant poate deveni un donator de ovule și o mamă surogat În materia uscată Clonele sunt copii genetice adică tehnologi! Clonare umană Lord May, președintele Societății Regale: „Puțini oameni pot argumenta că aplicarea unei astfel de tehnici nesigure unei persoane ar fi un pas iresponsabil Este important ca toate țările să introducă legi eficiente pentru a descuraja actorii fără scrupule ” Perioada dintre Crăciun și Anul Nou este de obicei o perioadă liniștită pentru mass-media Dar în , un cult obscur SF a aruncat în aer o săptămână somnoroasă Reilianii, membrii unui cult fondat de un jurnalist sportiv francez, cred că extratereștrii au creat oamenii Pe decembrie, au anunțat nașterea unei fete pe nume Eva, primul om clonat Această poveste oportună a nașterii fecioare a făcut titluri în întreaga lume, deși experții au văzut imediat farsa La acea vreme, nici măcar cercetătorii de renume nu puteau clona un embrion uman, cu atât mai puțin să obțină nașterea unui copil Reylianii nu au produs nicio dovadă a existenței Evei, deoarece nu au clonat niciodată pe nimeni Dar secta a lansat o campanie prin care le-a oferit familiilor să cloneze copiii morți pentru doar de dolari Povestea s-a dovedit a fi o cascadorie publicitară cinică Dar a avut o consecință - proteste intensificate împotriva clonării Oamenii de știință au subliniat că, deși clonarea funcționează uneori la animale, este extrem de ineficientă și este însoțită de zeci de avorturi spontane și defecte congenitale Încercarea de a clona un om ar fi extrem de lipsită de etică Chiar dacă clonarea ar deveni sigură, însăși ideea clonării este detestabilă pentru mulți O copie completă a unei persoane de către mulți SAGEATA TIMPULUI F Dintr-o celulă stem embrionară, nașterea lui Dolly Oaia, prima primul șoarece mamifer clonat clonat dintr-o celulă adultă clonarea umană este percepută ca un afront la adresa demnității umane „O persoană clonată”, a spus Leon Kass, consilierul bioetic al președintelui Bush, „va avea un genotip care a trăit deja” Un om bogat megaloman sau părinți îndurerați vor crea o viață care va trece în umbra altei persoane Rayleanii s-au dovedit a fi escroci, dar nu sunt singurii Doi medici excentrici de fertilitate, Severino Antinori și Panagiotis Zavos, au spus că fac cercetări similare Consecința este că majoritatea țărilor au interzis clonarea reproductivă, iar ONU este hotărâtă să obțină o interdicție la nivel mondial Clonarea în cultura pop Clonarea reproductivă este un complot SF popular, care răspândește ideea că clonele sunt identice cu donatorii lor de ADN De obicei, în filme, clonele și prototipurile lor sunt jucate de același actor, deși în realitate vor avea cel mai probabil doar o asemănare de familie Arnold Schwarzenegger și-a interpretat personajul și clona în The Sixth Day, la fel ca Ewan McGregor și Scarlett Johansson în The Island și Michael Keaton în The Many În Star Wars: Attack of the Clones, Temuera Morrison a mers și mai departe și a jucat rolul mercenarului Jango Fett și a unei întregi armate clonate din ADN-ul său Ce va fi o CLONĂ umană? Întrucât nici Rayleans, nici Zavos și Antinori nu au furnizat vreo dovadă (la care, totuși, puțini oameni se așteptau), se poate spune cu certitudine că nu există încă o singură clonă umană Cu toate acestea, clonarea umană se poate întâmpla într-o țară care nu dorește sau nu poate să o prevină Deci, cum va fi o persoană clonată? Pentru început, dacă el, desigur, nu se dovedește a fi născut mort, va avea malformații congenitale Clonarea animalelor a devenit mai eficientă încă de pe vremea lui Dolly the Sheep, care avea nevoie de de ouă pentru a clona, dar provocările tehnice încă abundă, mai ales în cazul primatelor Transferul nuclear al celulelor somatice duce rareori la corectare Marea Britanie interzice clonarea reproductivă umană, dar permite tratamentele Afirmația lui Rayleans despre clonarea umană se dovedește a fi o farsă ADN-ul pentru adulți funcționează, iar clonele de tot felul suferă adesea de bolile de imprimare descrise în capitolul Mulți se nasc îngroziți sau cu probleme cardiace și pulmonare Clonele supraviețuitoare mor adesea devreme: deși oile au o durată de viață de aproximativ doisprezece ani, Dolly a fost eutanasiată la șase ani când a dezvoltat o boală pulmonară (deși nu se știe dacă are legătură cu clonarea) Mulți au telomeri scurtați - structuri de la capetele cromozomilor care îi protejează de deteriorarea ADN-ului, ceea ce indică îmbătrânirea timpurie Clonele umane vor avea și ele toate aceste probleme Sarcinile avortate și bebelușii morți și deformați sunt prețul care explică de ce oamenii de știință moderni consideră că încercările de clonare reproductivă nu sunt etice O clonă umană va purta același ADN nuclear ca și părintele său Totuși, asta nu înseamnă că va fi o copie exactă - cu aceeași față, abilități și caracter Genetica influențează aceste trăsături, dar nu le definește ca un model Gemenii identici poartă același ADN și, deși sunt mai asemănători între ei decât gemenii fraterni, nu sunt identici Clonele vor fi mai diferiți de donatorii lor decât gemenii identici unul față de celălalt, deoarece vor crește și se vor dezvolta într-un uter, familie și grup social diferit John Harris, filozoful bioeticului, a scris: „Deoarece știm că toate aceste evenimente afectează structura creierului, clona nu trebuie să fie aceeași cu donatorul ei genetic” Convingerea larg răspândită că clonarea poate fi folosită pentru a-l învia pe Hitler, ca în filmul Băieții din Brazilia, sau pentru a înlocui un copil decedat, este o concepție greșită A copia gene nu înseamnă a copia personalitatea Este clonarea reproductivă imorală? Deși există o mulțime de controverse în jurul clonării terapeutice, este greu de găsit oameni care cred că clonarea reproductivă este etică în zilele noastre Sunt prea multe probleme aici Dar sunt legate de tehnologie și, în timp, poate că pot fi depășite Acest lucru ne duce la un experiment de gândire interesant Dacă studiile pe animale arată că clonarea reproductivă este sigură, unii oameni vor dori să o folosească - de exemplu, cuplurile în care bărbatul este infertil pentru că nu produce spermatozoizi Ar trebui să permită? Deși mulți oameni au o aversiune instinctivă față de clonarea umană, nu este deloc evident că ar trebui interzisă Clonarea nu este naturala, dar acelasi lucru este valabil si pentru inseminarea artificiala, fertilizarea in vitro si medicina in general Clonele vor purta ADN identic cu cel al altor persoane, precum gemenii identici care nu-și pierd individualitatea sau demnitatea Se vor confrunta cu discriminări, dar până de curând același lucru s-a întâmplat cu copiii născuți în afara căsătoriei Transferul mitocondrial Pentru a permite femeilor care poartă boli genetice în mitocondrii să dea naștere copiilor sănătoși, se dezvoltă o metodă de transfer nuclear, puțin altele decât clonarea Mitocondriile sunt structuri mici din afara nucleului care furnizează energie celulelor Le moștenim de la mamele noastre Acestea conțin mai multe gene ale căror mutații pot duce la boli ereditare ale rinichilor, creierului și ficatului Pentru a preveni acest lucru, o echipă de la Universitatea Newcastle dezvoltă o metodă pentru a transfera nucleul de ovul al unei mame într-un ou donator cu mitocondrii sănătoase Acest ovul este fertilizat cu spermatozoizii partenerului pacientului Această metodă este controversată deoarece copilul va purta ADN-ul a trei părinți: ADN-ul nuclear va fi format din ADN-ul tatălui și al mamei, iar ADN-ul mitocondrial va fi furnizat de donatorul de ovule* * În , Marea Britanie a devenit prima țară care a permis această metodă În același timp, datorită unei metode similare de transfer a citoplasmei unui ou sănătos într-un ou cu mitocondrii deteriorate în Statele Unite, până în , când metoda a fost interzisă, s-au născut copii sănătoși, purtând ADN-ul a trei părinți Clonarea reproductivă umană poate fi imposibilă sau prea periculoasă Nu va putea copia oamenii și puțini îl vor găsi atractiv - metodele alternative de reproducere sunt mai fiabile și mai ieftine Acum acesta este tărâmul șarlatani și înșelatori, deși acest lucru se poate schimba În materia uscată Clonele nu sunt copii exacte tehnologii Terapia genică Len Seymour de la Societatea Britanică pentru Terapie Genetică: „Pentru pacienții fără donatori adecvați de măduvă osoasă, terapia genică oferă o vindecare uimitoare, potențial eternă” Ashanti de Silva a absolvit recent facultatea, deși când s-a născut în , nimeni nu se aștepta ca ea să poată termina școala Ashanti suferea de o boală recesivă rară numită imunodeficiență combinată severă (SCID) Nu avea un sistem imunitar, făcând-o susceptibilă la toți microbii Copiii cu SCID trăiesc în pragul dezastrului Deoarece nu sunt capabili să lupte împotriva agenților patogeni, chiar și infecțiile ușoare le pot fi fatale Mulți mor în copilărie, iar cei care supraviețuiesc sunt adesea izolați de lumea exterioară în izolare sterilă, o afecțiune numită sindromul „bubble baby” Ei nu pot merge la școală sau nu pot interacționa cu alți copii și, fără un transplant de măduvă osoasă de la un donator adecvat, puțini supraviețuiesc până la vârsta de douăzeci de ani Nu a putut fi găsit un donator potrivit pentru Ashanti, dar în , cercetătorii de la Institutele Naționale de Sănătate din SUA au venit cu o cale alternativă O echipă condusă de French Anderson a luat unele dintre celulele albe ei nefuncționale din sânge și le-a injectat un virus care poartă o copie sănătoasă a genei defecte Funcția sistemului imunitar a crescut cu % Ashanti a reușit să meargă la școală și a primit chiar vaccinări care sunt interzise persoanelor cu imunitate slabă Ea a fost prima pacientă care a primit o terapie genică de succes Prietenul nostru, terapia genică a virusului nu a vindecat-o pe Ashanti: celulele modificate genetic au funcționat doar câteva luni, iar tratamentul a trebuit repetat Deci mai întâi metoda până în Prima utilizare cu succes a terapiei genice de către French Anderson (n ) Moartea lui Jesse Gelsinger ( - ) în timpul unui studiu clinic de terapie genetică terapia genică utilizat numai atunci când transplantul de măduvă osoasă nu a fost disponibil În , o echipă de la Spitalul Great Ormond Street din Londra și Spitalul Necker din Paris a îmbunătățit procedura prin corectarea unei mutații SCID în măduva osoasă a copiilor, care trebuia să-i vindece definitiv Succesul timpuriu a stârnit speranța că o astfel de strategie ar putea fi folosită pentru a corecta alte defecte ereditare Terapia funcționează prin valorificarea proprietăților agresive ale unuia dintre inamicii microscopici ai umanității Când virușii ne infectează, ei se reproduc prin injectarea materialului lor genetic în celulele noastre, luând proteine pentru replicare și determinând celulele să producă noi viruși Retrovirusurile, cu ajutorul unor enzime speciale, pot chiar să se potrivească în genomul nostru Medicina este capabilă să folosească acest talent al virușilor și să-i transforme în vectori pentru transferul ADN-ului în celule Genele care cauzează boli sunt îndepărtate din viruși, iar în locul lor este inserată o copie normală a unei gene umane defecte pentru a fi introdusă în genom Când celulele unui pacient sunt infectate cu un virus modificat, ele încep să producă normal Terapia genică pentru celulele germinale Toate terapiile genice utilizate în prezent lucrează asupra celulelor somatice, care alcătuiesc majoritatea țesuturilor și organelor Acestea servesc la corectarea defectelor genetice ale unui anumit pacient, dar pentru că nu afectează celulele germinale care produc ovule și spermatozoizi, mutațiile dăunătoare pot fi transmise descendenților În viitor, tehnologia ar putea duce la dezvoltarea terapiei genetice cu celule germinale care corectează genele atât la pacienți, cât și la copiii lor Acesta este un punct discutabil, deoarece oamenii nenăscuți nu iau parte la manipularea genetică care ar putea duce la consecințe neprevăzute Susținătorii terapiei genice germinale nu înțeleg care este problema, cel puțin în cazul unor boli precum SCID sau fibroza chistică Dacă poți elimina definitiv o genă dăunătoare dintr-o familie, atunci de ce nu o faci? În martie , oamenii de știință au cerut un moratoriu internațional asupra terapiei genice pentru celulele germinale până când cercetătorii și agențiile guvernamentale iau în considerare toate aspectele și implicațiile posibile Aplicarea cu succes a unei noi metode de terapie genică pentru SCID de către o echipă anglo-franceză Studiul anglo-francez a fost oprit după ce mai mulți pacienți dezvoltă leucemie și unul dintre ei moare Aplicarea cu succes a terapiei genice pentru a trata amauroza lui Leber, orbirea cauzată de o singură genă Terapia genică ADN-ul viral, inclusiv noua genă, este integrat în genomul celulei Noi gene sunt introduse în virus Un virus care poartă o genă infectează o celulă O nouă genă începe să producă proteine, vindecând boala proteină Acest lucru este similar cu munca unui fișier corectiv pentru un program de calculator eșuat În cazul unor vectori virali, precum adenovirusurile care provoacă amigdalita, noua genă va fi activă doar în celulele infectate: atunci când vor muri, succesorii lor nu vor sintetiza proteina corectă De aceea, Ashanti de Silva trebuie tratată în mod regulat Cu toate acestea, dacă se folosește un retrovirus, noua genă va fi integrată în genomul celulelor infectate și va fi transmisă descendenților acestora Defectul genetic va fi remediat pentru totdeauna Consecințe nedorite Fără vectori virali, metodele moderne de terapie genică nu pot exista, dar sunt și principalul lor dezavantaj Virușii pot afecta corpul uman în moduri neașteptate și pot provoca efecte secundare care limitează foarte mult aplicabilitatea metodei Studiile clinice anglo-franceze ale SCID folosind un retrovirus au vindecat boala, dar această victorie a avut un preț mare Cinci dintre cei de copii tratați au dezvoltat leucemie Acest băiat este în remisie ■' În au fost publicate rezultatele studiilor clinice ale vectorului de a doua generație Oamenii de știință au schimbat locul de inserție al genei și, atunci când se utilizează un astfel de vector, leucemia nu se dezvoltă Medicii nu pot controla unde se va introduce retrovirusul Uneori întrerupe oncogena și declanșează diviziunea celulară nereglementată și cancerul Deoarece % dintre copiii cu leucemie se recuperează, iar SCID este întotdeauna fatală, riscul poate merita Doar un copil a murit, trei sunt în remisie, iar altul a fost diagnosticat în timp ce lucra la carte* Dar, desigur, acesta este departe de a fi un rezultat ideal pentru o metodă terapeutică care urma să devină standardul de aur al medicinei genetice** Leucemia nu este singurul rezultat nedorit al utilizării vectorilor virali În , Jesse Gelsinger, în vârstă de ani, care suferea de o boală genetică a ficatului, a participat la un studiu clinic de terapie genetică la Universitatea din Pennsylvania El a dezvoltat un răspuns imun la vectorul adenoviral, ducând la moarte Această tragedie a încetinit dezvoltarea terapiei genice Acum, în studiile clinice de terapie genetică, adenovirusurile și retrovirusurile sunt înlocuite cu un alt vector - virușii adeno-asociați Spre deosebire de retrovirusuri, ei se introduc întotdeauna în același loc sigur în genom și, spre deosebire de adenovirusuri, nu provoacă boli, deci un răspuns imun este puțin probabil Într-un studiu bazat pe această abordare, medicii au reușit să restabilească vederea la patru pacienți cu amauroză Leber, Dopajul genetic Este foarte dificil să prinzi sportivi folosind stimulenți naturali, cum ar fi hormonul uman de creștere Terapia genică poate complica și mai mult situația Oamenii de știință au folosit deja metoda pentru a modifica genele șoarecilor și maimuțelor, astfel încât acestea să producă mai multe proteine (cum ar fi eritropoietina - EPO) care le fac mai puternice și mai rezistente Un astfel de „dopaj genetic” la sportivi va fi imposibil de dovedit Conținutul crescut de EPO în sânge poate fi explicat prin activitatea genelor Pentru a demonstra că s-au făcut modificări genetice, vor trebui create teste speciale orbire monogenă* O altă direcție promițătoare este utilizarea vectorilor non-virali, cum ar fi proteinele degetelor de zinc Cu toate acestea, chiar dacă aceste abordări se dovedesc a fi mai sigure și mai eficiente, oamenii de știință și-au pierdut entuziasmul anterior pentru terapia genică Deși poate ajuta la mai multe boli monogenice, nu funcționează în toate celelalte cazuri Una este să modifici țesuturi atât de limitate, cum ar fi măduva osoasă și celulele retiniene, și alta este să corectezi defecte genetice care au un efect sistemic, cum ar fi o mutație a fibrozei chistice Majoritatea bolilor nu sunt cauzate de gene individuale, ci de mai multe variante genetice, fiecare dintre acestea crescând ușor riscul Două duzini de gene influențează diabetul și ar fi imposibil să le înlocuim pe toate Terapia genică își va găsi locul în medicină, dar nu este un panaceu pentru toate bolile ereditare În , prima terapie genică, Glieber, a fost aprobată în Europa pentru a trata deficitul de lipoprotein lipază, o boală rară care provoacă pancreatită Cu toate acestea, costă , milioane de dolari, iar lansarea sa pe piață a fost amânată, deoarece țările europene au cerut mai multe dovezi că tratamentul este suficient de eficient pentru preț În materia uscată Mutațiile sunt reparabile - uneori Testare genetică Kari Stefansson de la deCODEme* „Dacă tu, ca adult rezonabil, decideți să aflați dacă sunteți expus riscului de Alzheimer, acesta este dreptul dumneavoastră Dar nimeni nu te va obliga să fii testat pentru riscul de Alzheimer dacă nu vrei ” În Cambridge, Anglia, traseul de biciclete este format din peste de dungi de patru culori Aceste linii repetă secvența unei gene de pe cromozomul , identificată în Aceasta este gena BRCA , numită după boala care se dezvoltă atunci când este perturbată - cancerul de sân În țările dezvoltate, cancerul de sân apare la una din nouă femei Cu toate acestea, femeile cu o mutație BRCA dezvoltă boala în patru din cinci cazuri și un risc similar este observat cu defecte ale unei alte gene, BRCA Ambele gene sunt supresoare tumorale, care în mod normal împiedică celulele să devină canceroase Femeile suficient de nefericite pentru a moșteni mutațiile nu au o linie importantă de apărare, ceea ce le face susceptibile la cancerul de sân și ovarian În mii de familii, cancerul de sân a adus în mod constant viețile bunicilor, mamelor și fiicelor Izolarea genelor BRCA a permis femeilor să știe dacă au moștenit riscul familial Dacă se știe că o rudă cu cancer de sân are o mutație BRCA, restul familiei poate fi testat Un rezultat negativ vă va permite să nu vă faceți griji pentru acest lucru, iar un rezultat pozitiv vă va permite să luați măsuri pentru a reduce riscul Majoritatea femeilor fac în mod regulat mamografii pentru a le detecta cât mai devreme posibil dacă se dezvoltă o tumoare, iar unele decid asupra unei mastectomii preventive SAGEATA TIMPULUI Descoperirea unei mutații în boala Huntington Detectarea genei BRCA !skoe testat Mântuirea genetică Boala Tay-Sachs este o boală mendeliană recesivă care provoacă leziuni neurologice și deces, de obicei în copilărie Alela care o provoacă este comună printre evreii ashkenazi Cel mai probabil, acest lucru se datorează faptului că purtătorii unui exemplar sunt mai puțin sensibili la tuberculoză, iar în ghetoul în care locuiau evreii, acesta a fost un avantaj util În comunitățile evreiești ortodoxe și conservatoare, potrivirea este acceptată pentru a aranja căsătorii, iar testarea genetică a devenit unul dintre instrumentele sale Tinerii sunt testați pentru alela Tay-Sachs pentru a-i împiedica să se căsătorească În cazul unei căsătorii între doi purtători, probabilitatea de a avea un copil bolnav este de % Dilemele testării BRCA și BRCA sunt doar două din punct de vedere genetic opțiuni de schi, pentru prezența cărora puteți verifica De exemplu, nou-născuților li se găsesc călcâiele la o săptămână după naștere și se prelevează sânge pentru testare pentru boli ereditare, inclusiv fenilcetonurie (PKU) În Marea Britanie, în fiecare an, „în Rusia, sugarii cu PKU se găsesc la aproximativ de sugari, ceea ce permite protejarea lor de leziunile neurologice cauzate de boală” hipertiroidism Există teste pentru sute de boli cauzate de gene individuale defecte Adesea, ca și în cazul PKU și hemofilie, rezultatele testelor permit tratamentul în timp util Chiar și în cazul bolilor incurabile, cum ar fi fibroza chistică și distrofia musculară Duchenne, un diagnostic genetic îi ajută pe medici să atenueze simptomele și pe părinți să se pregătească pentru viitor Cu toate acestea, unele teste genetice sunt mai controversate Un prim exemplu este boala Huntington Deoarece este cauzată de o mutație dominantă, persoanele cu părinți afectați au șanse de % să o moștenească Dar, în ciuda analizelor de încredere, mulți, inclusiv Nancy Wexler, care a ajutat la dezvoltarea testului (vezi capitolul ), refuză să-l testeze Boala Huntington se dezvoltă târziu Finalizarea unui proiect de miliarde de dolari a genomului uman Lansarea serviciilor de genotipizare personală deCODEme și andMe Biosisteme aplicate pentru secvențierea genomului pentru USD vârsta, duce la declin cognitiv și este întotdeauna fatal Întrucât un rezultat pozitiv echivalează cu o condamnare la moarte, mulți oameni preferă să nu știe O altă dilemă genetică este amniocenteza, care poate fi folosită pentru a testa un făt pentru afecțiuni precum sindromul Down Dacă se obține un rezultat pozitiv, nu se poate face nimic Părinții trebuie să decidă dacă vor continua sarcina, care va avea ca rezultat nașterea unui copil cu dizabilități, sau vor avorta Teste personale Toate testele descrise mai sus sunt domeniul medicinei clinice: sunt disponibile numai pe bază de rețetă Testele sunt concepute pentru a căuta mutații rare, dar importante, care duc la boli sau cresc semnificativ riscul Cu toate acestea, în multe cazuri, genetica afectează sănătatea mai indirect: variantele comune cresc sau scad ușor probabilitatea de a dezvolta diabet sau boli cardiovasculare Testele pentru astfel de gene prezintă noi provocări, și pentru că sunt din ce în ce mai mult oferite direct consumatorilor În , au fost înființate două companii care oferă astfel de servicii, deCODEme și andMe Pentru de dolari, ei vor lua ADN din gură și îl vor scana pentru un milion de polimorfisme cu un singur nucleotide (SNP) - secțiuni de ADN care disting oamenii unul de celălalt Rezultatele sunt folosite pentru a evalua riscurile pentru mai mult de de boli și alte aspecte ale fiziologiei moștenite, inclusiv chelie masculină Teoretic, astfel de informații sunt utile, deoarece oferă șansa de a combate riscul schimbând dieta și stilul de viață sau efectuând controale regulate la medic Variantele investigate nu sunt aceleași cu genele BRCA - ele afectează doar puțin riscul bolii, iar factorii de mediu sunt la fel de importanți aici În prezent, se cunosc un număr mic > Această analiză poate duce la îngrijorarea inutilă cu privire la riscul de a se îmbolnăvi sau la darea unui sentiment fals de securitate $ Joanna Owens Organizația Britanică de Cercetare a Cancerului astfel de tăieturi, astfel încât rezultatele vor fi incomplete Aceasta înseamnă că genotiparea personală este foarte ușor de interpretat greșit Este periculos să dai asigurări false care încurajează atitudinile neglijente: persoanele care poartă snips care își scad riscul de cancer pulmonar sunt mai puțin probabil să renunțe la fumat În mod similar, rezultatele înspăimântătoare pot duce la dezvoltarea nevrozelor, mai ales dacă oamenii sunt testați pe internet fără consultație sau sfat medical Dacă purtați alela ApoE e (apolipoproteina E), crește riscul de Alzheimer de șase ori, chiar vrei să știi despre asta prin intermediul site-ului? Când genomul lui James Watson a fost secvențiat, el a cerut să nu i se spună rezultatele pentru acea genă Dar testarea genetică personală va deveni mai frecventă pe măsură ce prețul scade Prima secvențiere a genomului uman a costat miliarde de dolari, dar testarea personală se poate face acum pentru de dolari Majoritatea oamenilor de știință cred că prețul va scădea la de dolari sau mai puțin în următorii cinci ani* Acest lucru va deschide noi posibilități, dar multe dintre rezultate vor fi greu de interpretat În , Niitipa a lansat un secvențior care ar putea descifra întregul genom uman pentru doar de dolari Genomica personală Când a fost secvențiat primul genom uman, au fost publicate rezultate medii bazate pe date de la mai multe persoane Reducerea costului tehnologiei a făcut posibilă descifrarea genomului complet a două persoane - Craig Venter și James Watson Genomul lui Venter publicat în a costat milioane de dolari Genomul lui Watson publicat un an mai târziu a costat doar milion de dolari Și prețul continuă să scadă În , Applied Biosystems a secvențiat genomul unui bărbat nigerian anonim pentru doar de dolari În materia uscată J ADN-ul poate avertiza sau poate duce în rătăcire de alte tehnologii Medicamente personalizate Paul Martin de la Universitatea din Nottingham: „Nu există niciun stimulent comercial pentru marile companii de medicamente să cheltuiască bani și efort pentru a dezvolta o analiză care va duce la o scădere a numărului de persoane care își iau medicamentele” În , cu puțin timp înainte de publicarea primelor versiuni ale genomului uman, șeful consorțiului guvernamental de secvențiere, Francis Collins, și-a descris viziunea asupra viitorului genetic El a prezis că până în , știința va înțelege rolul genelor în boli comune precum diabetul și bolile cardiovasculare și va deschide calea pentru terapii preventive Alți zece ani de cercetare medicală vor face posibilă tratarea acestor boli cu „medicamente personalizate” create pe baza unor descoperiri genetice și prescrise în funcție de genotipul pacientului Și până în , medicina genetică va crește speranța medie de viață în țările dezvoltate la de ani O astfel de futurologie poate părea exagerată, dar primele previziuni se împlinesc deja După cum am văzut în capitolele și , genetica a permis dezvoltarea de medicamente pentru boli atât de disparate precum HIV, gripa și cancerul Herceptin, care funcționează numai pentru tumorile mamare cu un profil genetic specific, salvează vieți Testarea genetică permite oamenilor să prezică riscul lor de a dezvolta anumite boli Atâta timp cât programul lui Collins se execută Medicina personalizată, cunoscută și sub numele de farmacogenomică, ar putea fi următoarea dezvoltare Vă va permite să selectați medicamentele în conformitate cu genele pacientului Majoritatea medicamentelor funcționează acum – sau adesea Descoperirea cromozomului Philadelphia, dezvoltarea lui Gleevec pentru tratamentul LMC, provocând boala mieloidă cronică cauzată de cromozomul Philadelphia leucemie (LMC) medicamente personalizate nu funcționează - pe baza principiului „o mărime pentru toate” Medicamentele sunt testate pe pacienți selectați aleatoriu și trebuie dovedite că sunt sigure și eficiente înainte de a fi lansate pe piață Companiile de medicamente speră să găsească un blockbuster care poate fi vândut milioanelor de pacienți Exemple ideale sunt statinele care scad colesterolul și inhibitorii selectivi ai recaptării serotoninei (ISRS), o clasă de antidepresive care include Prozac Producătorii oferă de obicei versiuni ușor diferite, iar medicii și pacienții, prin încercări și erori, selectează cea mai eficientă opțiune Farmacogenomica promite să schimbe această situație Metabolismul medicamentelor este influențat de factori genetici, iar atunci când oamenii de știință înțeleg acest lucru, va fi posibil să se țină cont de acești factori atunci când prescrie tratamentul Rezultatele testelor vor arăta că anumiți pacienți răspund mai bine la anumite medicamente De exemplu, un studiu efectuat la un spital din Massachusetts a constatat că pacienții cu un anumit tip genetic nu au beneficiat de ISRS Genetica poate sugera, de asemenea, doza unui medicament Și această abordare va face medicina mai sigură, spunându-le medicilor ce medicamente trebuie să evite, deoarece ADN-ul pacientului poate duce la reacții adverse "Іlivek" Leucemia mieloidă cronică (LMC) este un cancer al sângelui cauzat de creșterea necontrolată a anumitor globule albe Se dezvoltă adesea ca urmare a unei mutații genetice cunoscute sub numele de translocare, în care părți ale cromozomului și ale cromozomului fuzionează împreună pentru a forma o structură anormală, cromozomul Philadelphia Ea produce proteine mutante care fac o celulă canceroasă În , Gleevec a revoluționat tratamentul LMC la pacienții a căror afecțiune este cauzată de cromozomul Philadelphia Acesta blochează activitatea proteinei mutante, iar celulele albe din sânge încetează să se formeze în mod necontrolat Gleevec a fost unul dintre primele succese ale farmacogeneticii Lansarea "Herceptin" Finalizarea versiunilor preliminare ale genomului uman Serviciul de Sănătate din Regatul Unit pune Herceptin la dispoziția pacienților eligibili De asemenea, este posibilă restrângerea categoriilor de diagnostic: pacienții nu vor mai suferi de diabet de tip sau cancer colorectal, ci doar subtipuri înguste determinate de gene specifice Este puțin probabil ca fiecare caz de diabet să se bazeze pe aceeași cale moleculară Pot exista mai multe combinații de gene care afectează dezvoltarea bolii, fiecare dintre acestea funcționând diferit și necesită o strategie de tratament diferită Testarea genetică va permite medicilor să aleagă instrumentul potrivit pentru a repara corpul Acest lucru poate fi util în special pentru afecțiuni care sunt dificil de tratat, cum ar fi autismul și schizofrenia Sunt afectați de multe variante genetice, simptomele lor variază considerabil și este probabil să nu fie nici măcar aceeași boală Dacă genetica poate ajuta la stabilirea unui diagnostic mai precis, vor urma strategii de tratament mai bune UN NOU MODEL ECONOMIC Farmacogenetica are un mare potențial pentru pacienți și promite medicamente eficiente Dar sperie și industria farmaceutică pentru că amenință modelul tradițional de afaceri Dacă următoarea generație de medicamente este dezvoltată pentru grupuri genetice înguste, atunci pur și simplu nu pot fi vândute în cantități mari, așa cum este cazul statinelor sau ISRS Cu toate acestea, multe costuri de dezvoltare a medicamentelor sunt fixe, iar experții prevăd că medicamentele personalizate vor fi foarte scumpe Un prim exemplu este Herceptin, unul dintre primele astfel de medicamente La un cost anual de GBP per pacient, multe filiale ale Serviciului Național de Sănătate din Regatul Unit au refuzat inițial Genomica nutrițională Profilul nostru genetic influențează modul în care reacționăm la anumite alimente De exemplu, persoanele cu mutația PKU trebuie să urmeze o dietă specifică pentru a evita afectarea creierului Este probabil ca variantele genetice să ne influențeze nevoile nutriționale și, din această cauză, companiile au început să ofere servicii de „genomică nutrițională”, pretinzând să formuleze diete personalizate genetic Genomica nutrițională poate avea un viitor, dar legăturile dintre genetică și nutriție sunt atât de prost înțelese încât majoritatea oamenilor de știință consideră că nu merită banii Mulți oameni numesc serviciile existente „horoscoape de sănătate”, ceea ce este o analogie foarte bună De obicei, companiile oferă sfaturi vagi care, deși inofensive în sine, sunt potrivite pentru oricine Mulți oameni recomandă să mănânce mai multe legume și mai puține grăsimi - sfaturi bune, care sunt bune pentru toată lumea, indiferent de gene Pe care se vor baza medicamentele pe care le vom prescrie în iar medicamentele pe care le folosim astăzi vor merge la gunoi Francis Collins plateste pentru asta În cele din urmă, au cedat sub presiunea statului, procese și o campanie mediatică Herceptin a fost prima bătălie din ceea ce ar putea deveni un război de mai mulți ani Dar ar putea introduce și un nou model economic de dezvoltare a medicamentelor în care unele dintre temerile legate de costul farmacogeneticii sunt exagerate Dacă un medicament precum Herceptin este conceput pentru persoanele cu un anumit profil genetic, acesta poate fi testat în acel grup de pacienți Acest lucru reduce riscul de reducerea studiilor clinice costisitoare cu rezultate negative, care este cea mai costisitoare parte a cercetării farmacologice Mai mult, medicamentele care sunt deosebit de eficiente pentru unii pacienți se vând singure Medicii știu că Herceptin este cea mai bună opțiune pentru femeile cu cancer de sân HER- pozitiv și că Gleevec este cel mai bun pentru leucemia mieloidă cronică, beneficiile lor nu trebuie făcute publice De asemenea, reduce costurile companiilor mari Medicina personalizată poate „salva” medicamente care nu funcționează bine la nivel de populație, dar funcționează pentru indivizi Multe medicamente sunt abandonate după ce eșuează studiile clinice sau provoacă reacții adverse la un subgrup mic de pacienți Dacă este posibil să se identifice grupuri pentru care aceste medicamente sunt sigure și eficiente, atunci o parte din costuri poate fi rambursată De asemenea, sistemul public de sănătate și companiile de asigurări vor economisi bani pe prescrierea în vrac a medicamentelor generice care sunt inutile pentru mulți pacienți Farmacogenetica va necesita o schimbare în modul în care lucrează companiile farmaceutice și medicii Cu toate acestea, acest lucru nu înseamnă că costul medicamentelor ar trebui să crească vertiginos În materia uscată Medicamentele pot fi adaptate genelor III tehnologii genetice copii designeri Francis Collins de la Institutul Național de Cercetare a Genomului Uman: „Părinții bogați care decid că vor un muzician virtuoz vor fi dezamăgiți când fiul lor se va transforma într-un adolescent obscur care fumează marijuana și nu vorbește cu ei” Debbie Edwards a crezut că nu va avea niciodată copii Nepotul ei a moștenit boala genetică adrenoleucodistrofie, iar analizele au arătat că și ea a purtat această mutație pe unul dintre cromozomii ei X Deoarece al doilea cromozom al ei X avea o copie de lucru a genei, doamna Edwards era perfect sănătoasă Dar dacă ea ar concepe un fiu, atunci cu o șansă de % el ar avea leziuni progresive ale creierului și ar muri devreme Ea a luat decizia dificilă de a nu întemeia o familie Cu toate acestea, pe iulie , la Spitalul Hammersmith (Londra), doamna Edwards a născut gemene sănătoase, Natalie și Danielle Ea nu s-a răzgândit cu privire la pericolele adrenoleucodistrofiei, doar știința a găsit o modalitate de a evita această boală Dezvoltarea tehnologiei de testare a embrionilor a făcut posibil ca doamna Edwards să rămână însărcinată și era încrezătoare că va avea copii sănătoși O echipă de la Spitalul Hammersmith, condusă de Alan Handyside și Robert Winston, a creat embrioni prin fertilizare in vitro (FIV) și i-a crescut în laborator până la stadiul de opt celule Apoi, o celulă a fost îndepărtată din fiecare embrion, iar oamenii de știință le-au examinat cromozomii sexuali pentru a afla care embrioni sunt bărbați și care sunt femei Deoarece adrenoleucodistrofia este legată de X și apare doar la băieți, în uterul doamnei Edwards au fost implantați doar embrioni de sex feminin SAGEATA TIMPULUI S-a născut Louise Brown, primul copil conceput prin fertilizare in vitro designer de Această procedură se numește Diagnostic Genetic Preimplantare (PGD), iar Natalie și Danielle au fost primele exemple a ceea ce mass-media a numit mai degrabă vulgar „Copii Designer” Revoluția PGD Bebelușii născuți de PGD nu au fost cu adevărat proiectați ADN-ul lor nu a fost modificat, dar termenul „copii designer” a luat stăpânire pe măsură ce tehnologia le permite părinților să facă lucruri care nu erau posibile înainte Cu toate acestea, ei nu pot selecta potențiali copii pe baza trăsăturilor genetice, așa că procesul nu seamănă puțin cu croirea unei rochii de designer Tehnologia a permis cuplurilor care știu că pot transmite o boală ereditară gravă să aibă urmași sănătoși La început, sensibilitatea PGD a fost suficientă i diagnostic genetic embrion de ovul de spermatozoizi Embrionii sunt creați folosind FIV O celulă este izolată dintr-un embrion cu opt celule Se selectează embrioni fără defecte genetice Teste genetice preimplantare Metoda biopsiei embrionare este folosită și în tratamentul infertilității – pentru a verifica calitatea genetică a embrionilor și pentru a crește șansele unei sarcini de succes Dacă un embrion poartă prea mulți sau prea puțini cromozomi, este posibil ca sarcina să se încheie cu un avort spontan, iar testarea selectează doar embrionii normali pentru transferul în uter În Marea Britanie, opt companii sunt autorizate să efectueze astfel de teste genetice preimplantare clinici Li se permite să efectueze procedura femeilor cu antecedente de avort spontan sau FIV eșuată, dar există îndoieli cu privire la eficacitatea metodei În , un studiu olandez a arătat că tehnologia ar putea chiar reduce numărul de FIV de succes, poate pentru că biopsia dăunează embrionului Apărătorii metodei subliniază numeroasele inexactități din acest studiu și susțin că este eficientă atunci când este făcută corect Dezvoltarea diagnosticului genetic preimplantare la Hammersmith Hospital din Londra și nașterea lui Natalie și Danielle Edwards S-a născut Adam Nash, primul copil conceput ca un „frate salvator” doar pentru a preveni bolile legate de X, cum ar fi hemofilia sau distrofia musculară Duchenne, dar în curând a devenit posibilă testarea bolilor autosomale, inclusiv fibroza chistică și boala Huntington Peste de boli sunt prevenite în acest fel, iar datorită DGP s-au născut câteva mii de copii sănătoși în lume Cu toate acestea, metoda ridică controverse etice Oamenii care se opun distrugerii embrionilor consideră PGD imoral, deoarece embrionii cu mutații genetice sunt aruncați sau dați pentru experimente medicale Deosebit de controversată este utilizarea sa în legătură cu gene precum BRCA Mutațiile acestei gene cresc semnificativ riscul de cancer de sân, dar nu îl provoacă întotdeauna, iar femeile care le moștenesc se pot proteja, deși prin intervenții chirurgicale profilactice desfigurante Criticii consideră testarea embrionilor o formă de eugenie, eradicarea unei boli prin uciderea purtătorului acesteia cromozomi artificiali PGD vă permite doar să alegeți între embrioni care poartă profilurile genetice ale părinților, dar adevărații „bebeluși de designer” sunt destul de posibili în viitor - datorită ingineriei genetice sofisticate O metodă posibilă este crearea de cromozomi sintetici, special concepute pentru a transporta gene utile și introduse în embrion într-un stadiu incipient de dezvoltare Această abordare nu va deveni realitate timp de zeci de ani, dar are două avantaje Nu va perturba secvența genetică a cromozomilor existenți, ceea ce va reduce riscul de a face greșeli care cauzează boli precum cancerul Iar biofizicianul Gregory Stock, un susținător al îmbunătățirilor genetice, a sugerat că astfel de cromozomi ar putea fi activați după nașterea unui copil, apoi, după ce s-a maturizat, copilul însuși va decide dacă vrea să-și activeze modificările genetice PGD a devenit, de asemenea, un salvator pentru copiii care suferă de boli precum leucemia și anemia care au nevoie de un transplant de măduvă osoasă de la donator Dacă nu există donator, părinții pot încerca să aibă un alt copil și să verifice embrionii pentru a se potrivi cu cel deja viu În , americanca Molly Nash, care suferea de anemie Fanconi, a devenit prima pacientă care s-a vindecat cu țesutul unui astfel de „frate salvator” Ea a primit celule stem din cordonul ombilical al fratelui ei nou-născut Adam, al cărui tip de țesut a fost determinat în starea embrionului Această utilizare a PGD este, de asemenea, discutabilă de mulți Procesul de biopsie prezintă un risc redus pentru embrion și există opinia că embrionii nu ar trebui să fie supuși acestei proceduri Biroul pentru Fertilizare și Embriologie Umană din Marea Britanie a permis inițial tiparea țesuturilor Suntem cu toții pe o pantă alunecoasă Trebuie doar să decidem - schiuri sau crampoane? John Harris este profesor de bioetică la Universitatea din Manchester embrioni, dar numai dacă sunt testați și pentru boli Ulterior, a anulat această decizie atunci când s-a dovedit siguranța procedurii Pista alunecoasă? Dezacordul cu practica DGP se bazează pe un alt argument: dacă familiile care doresc să evite nașterea copil bolnav sau a avea un copil donator, este atât de ușor de realizat acest lucru, este alarmant Cu această abordare, societatea pornește pe o pantă alunecoasă care duce direct la testarea embrionilor pentru gene care afectează inteligența, înălțimea sau aspectul Copiii devin un produs, cel puțin pentru cei care își permit tehnologia Dar societatea poate permite o utilizare a PGD și interzice alta Din motive sociale, utilizarea PGD pentru a selecta sexul unui copil sau sacrificarea deliberată a unui copil cu dizabilități este interzisă în Regatul Unit, dar este permisă pentru prevenirea bolilor Potențialul distopic al tehnologiei este, de asemenea, limitat de știință În primul rând, PGD necesită întotdeauna FIV, ceea ce este inutil pentru persoanele care sunt capabile să conceapă singure În al doilea rând, trebuie să știi ce să cauți Trăsăturile pe care le-ar putea dori părinții îndrăzneți, cum ar fi inteligența sau atletismul, sunt controlate de zeci de gene care interacționează între ele în moduri complexe și în condiții de mediu Este incredibil de dificil să testezi toate aceste gene și să garantezi rezultatul dorit Există și problema materiilor prime Embriologii care folosesc PGD lucrează cu ceea ce oferă natura, adică cu genele părinților Puteți încerca să comandați un bebeluș cu creierul lui Stephen Hawking și aspectul lui Kate Moss, dar dacă mama și tata nu au aceste proprietăți, nimic nu va ieși din asta PGD este un instrument indispensabil în prevenirea bolilor genetice care se transmit din generație în generație și condamnă familii întregi la nenorocire și suferință Dar nu este absolut potrivit pentru producția de masă a copiilor la comandă În materia uscată Testarea nu este proiectare Lumi noi curajoase Francis Fukuyama: „În cazul biotehnologiei, sunt în joc însăși bazele simțului moral uman” În , Aldous Huxley a publicat un roman distopic În Brave New World, societatea este împărțită în cinci caste, de la alfa dominante la epsiloni subordonați Oamenii sunt crescuți în pântece artificiale în „cloci” și apoi sunt hipnotizați în ce loc sunt destinați în societate Castele inferioare nu se răzvrătesc pentru că sunt angajate în sex promiscuu și halucinații cauzate de substanța soma Confortul și ordinea au înlocuit ambiția și arta, dragostea și familia, individualitatea și curiozitatea, chiar și liberul arbitru Această viziune nu s-a bazat deloc pe răul numit „genetică” Huxley a terminat cartea cu două decenii înainte de descoperirea dublei helix și a descris ororile sociale, nu eugenia După cum a remarcat jurnalistul științific Matt Ridley, „Iadul lui Huxley este hrănirea, nu genetica” Dar tema ridicată de Aldous Huxley a fost preluată de oameni care se tem că dezvoltarea geneticii amenință valorile umane Se susține adesea că clonarea, ingineria genetică și testarea ADN-ului ne împing în brațele unei noi lumi curajoase în care nu există loc pentru libertatea corpului și a minții Poate cel mai faimos exemplu în acest sens este filmul Gattaca din , al cărui nume (Gattaca) este format din patru litere ale codului genetic Clasele privilegiate testează embrioni pentru a produce copii „apți” de cea mai înaltă calitate genetică, parazitând pe cei „nepotriviți” - săracii genetici Filmul Don’t Let Me Go, bazat pe romanul lui Kazuo Ishiguro, explorează o temă puțin diferită: organele copiilor clonați sunt folosite pentru a prelungi viața oamenilor de la care au fost clonați SAGEATA TIMPULUI Filmul „Brave New World” Gattaca Aldous Huxley lumi noi curajoase Viitorul nostru postuman Ideea că biotehnologia amenință valorile umane tradiționale este populară nu numai în artă Unii filozofi vor să limiteze și rolul geneticii Francis Fukuyama de la Universitatea Johns Hopkins a descris un „viitor postuman” în care modificarea ADN-ului distruge sistemele morale și etice vulnerabile bazate pe natura umană avansată, universală Fukuyama susține că, chiar și utilizarea tehnologiei genetice pentru bine – pentru a vindeca și a pune capăt bolilor și suferinței – ar putea afecta negativ un principiu de bază al democrației – ideea că toți suntem creați egali Bioeticianul conservator Leon Kass este de acord cu argumentele sale, considerând clonarea și ingineria genetică a celulelor germinale un atac la demnitatea umană Astfel de opinii sunt împărtășite de mulți din stânga Filosoful Jurgen Habermas și ecologistul Jeremy Rifkin cred că biotehnologia amenință „etica speciei” care ne face să respectăm viețile, aspirațiile și speranțele altor oameni Bill McKibben, în cartea sa din Enough: Staying Human in the Engineering Age, articulează o viziune similară: Tehnologiile genetice rup legătura oamenilor cu trecutul și estompează noțiunea de „uman” El este preocupat în special de ingineria celulelor germinale, crezând că copiii se vor întreba cât de mult le sunt realizările și aspirațiile și cât de mult sunt impulsurile genetice încorporate în ele de către părinții lor Mulți sunt îngrijorați că tehnologia genetică va fi disponibilă doar pentru cei bogați, ceea ce duce la situația descrisă în Gattaca Cei bogați își vor putea îmbunătăți genomul și genomul copiilor lor pentru a prelungi viața și a-și asigura privilegii sociale Vor exista condiții de conflict între săracii genetici și cei bogați genetici TRANSUMANISM Susținătorii biotehnologiei răspund la aceste argumente cu trei întrebări De ce nu? Sunt astfel de preocupări justificate? Și progresul poate fi oprit? În ceea ce privește prima întrebare, filozofii John Harris și Julian Savulescu, scriitorii Ronald Bailey și Gregory Stock iau o poziție libertariană Dacă terapia cu celule stem, testarea și ingineria genetică sunt suficient de sigure și nu dăunează celor din jur Finalizarea versiunilor preliminare ale genomului uman „Viitorul nostru postuman” de Francis Fukuyama Kazuo Ishiguro publică „Don’t Let Me Go” olop Nemurire? Unii transumaniști, precum teoreticianul britanic Aubrey de Grey, cred că biotehnologia va inversa în cele din urmă îmbătrânirea Celulele stem și manipularea genetică ne vor permite să înlocuim părți ale corpului pe măsură ce se uzează Chiar și moartea, spune de Grey, este doar o problemă de inginerie care poate fi rezolvată Majoritatea biologilor sunt sceptici față de acest punct de vedere, în principal pentru că abolirea îmbătrânirii este contrară selecției naturale Odată ce trecem de vârsta reproducerii, presiunea evolutivă de a promova sănătatea dispare Erorile genetice care duc la cancer și boli de inimă mai târziu în viață nu dispar din fondul genetic, deoarece efectele lor nocive devin evidente numai după ce au fost transmise descendenților Structura noastră nu ne permite să trăim pentru totdeauna O durată lungă de viață poate duce la consecințe sociale neplăcute, dintre care suprapopularea este doar cea mai evidentă După cum a remarcat Richard Dawkins, va schimba modul în care ne gândim la risc Chiar dacă putem preveni moartea de la bătrânețe și boli, suntem totuși vulnerabili, pentru că accidentele rămân Cu o speranță de viață de de ani, este logic să vă asumați riscuri uneori Cu o speranță de viață de de ani, chiar și traversarea unui drum poate părea un risc inutil J oameni, nu există niciun motiv să nu le folosiți Majoritatea oamenilor se bucură de medicamentele care prelungesc și îmbunătățesc viața, iar ADN-ul și tehnologiile de reproducere nu ar trebui să facă excepție A le folosi sau nu depinde de individ, nu de societate La a doua întrebare, mulți biologi și eticieni vor răspunde nu, dar din motive diferite Un grup, denumit adesea transumanişti, consideră că tehnologia genetică ar trebui glorificată, nu de temut Dacă știința poate ajuta oamenii, ce este rău în asta? Harris a mers și mai departe și a sugerat că găsirea unor modalități de a lupta împotriva bolilor și de a îmbunătăți corpurile și abilitățile umane este nu numai solidă din punct de vedere moral, ci și necesară Alții subliniază că multe temeri se bazează pe o înțelegere greșită a geneticii și a determinismului genetic ADN-ul este important, dar nu determină natura unei persoane, deoarece determină secvența de aminoacizi a insulinei Omul se formează sub influența naturii și a creșterii După cum a scris scriitorul britanic Kenan Malik Și având în vedere cât de mult prețuiesc oamenii viața, a proteja împotriva morții premature sau a oferi o viață lungă și sănătoasă mi se pare o datorie^ John Harris într-o recenzie a cărții lui Fukuyama, „unicitatea umanității constă în capacitatea noastră de a fi agenți conștienți” Cu greu este posibil să scapi de asta prin inginerie În cazul acestei din urmă întrebări, transumaniștii apelează la lecțiile istoriei Odată inventată o tehnologie, este rar folosită și, dacă o face, nu este pentru mult timp Dacă tehnologiile genetice vindecă bolile și îmbunătățesc abilitățile, atunci oamenii vor fi cu siguranță interesați de ele, iar unii vor profita de ele Și este mai bine să gestionați aceste aspirații și să nu le interziceți Principala provocare este asigurarea accesului corect și sigur la tehnologiile existente, nu încercarea de a opri dezvoltarea acestora În materia uscată Genetica - atât o binefacere, cât și o amenințare Genele și asigurări Soren Holm: „Dacă credem că este corect ca asigurătorii de viață sau de sănătate să poată primi în mod legitim informații care prezic riscul de asigurare, atunci trebuie să fim de acord că pot folosi și informații genetice Nu există niciun motiv pentru a trata informațiile genetice în mod diferit ” Când SIDA a apărut pentru prima dată în SUA, mulți homosexuali au fost inițial sceptici cu privire la testarea HIV Nu a existat încă un tratament eficient, iar unii au ales să nu-și cunoască statutul HIV, în timp ce alții au fost ghidați de considerații mai practice Un rezultat pozitiv ar putea nu numai să devină un stigmat, ci și să facă imposibilă cumpărarea unei asigurări Acum, dezvoltarea asistenței medicale genetice este împiedicată din motive similare Testele ADN care evaluează riscul de a dezvolta o boală au un mare potențial pentru medicina preventivă, dar și existența unor astfel de date poate fi o amenințare O companie de asigurări poate folosi datele genetice pentru a refuza să ofere asigurare de sănătate sau de viață, care este necesară atunci când solicită aceeași ipotecă Amenințarea genetică Asigurarea comercială funcționează pe o bază de risc comun Plătind contribuții, clienții formează un fond care compensează plățile către cei care au ghinionul să moară devreme sau să se îmbolnăvească Unii membri vor primi beneficii de asigurare, alții nu Asigurătorii vor să recruteze cât mai mulți dintre cei care nu vor lua niciodată bani de la ei și să păstreze clienți riscanți curea de timp Izolarea unei mutații în boala Huntington vise si asigurare TJ la minim Aceștia angajează actuari care, înainte de a atribui onorarii, evaluează riscurile clientului pe baza informațiilor despre acesta: fumat, sex, locul de reședință și profesie Acest sistem funcționează și pentru că nimeni nu poate fi complet sigur de viitor Introduceți genetica și echilibrul poate fi aruncat Dacă asigurătorii știu despre rezultatele testelor ADN, pot folosi aceste informații pentru a crește primele sau a refuza asigurarea persoanelor cu genom riscant Acum, deciziile de asigurare sunt luate pe baza unor factori pe care oamenii îi pot controla într-o oarecare măsură, cum ar fi renunțarea la fumat sau mutarea în alt loc Cu toate acestea, nimeni nu controlează genele moștenite de la părinți Dacă asigurații obțin acces la informații genetice, mulți oameni vor pierde asigurarea În consecință, oamenii vor evita testarea genetică care are potențialul de a fi utile și vor refuza să participe la cercetarea genetică În plus, informațiile genetice sunt ambigue Majoritatea bolilor nu sunt definite de o singură mutație care duce întotdeauna la moarte, cum ar fi boala Huntington Contribuția genelor la boală nu este adesea bine înțeleasă Ca urmare, informațiile furnizate de analizele genetice vor fi adesea incomplete, exacerbând și mai mult nedreptatea situației Toate aceste argumente au rezonat în societate În Marea Britanie, industria asigurărilor a instituit în mod voluntar un moratoriu asupra cerinței de date genetice, cu excepția testării pentru boala Huntington În mai , președintele Bush a semnat Legea privind prevenirea discriminării genetice (GINA) în lege, interzicând utilizarea testelor ADN de către angajatori sau asigurători Nedreptate cu două tăișuri Cu toate acestea, informațiile genetice pot duce la inversarea nedreptății Dacă clienții primesc informații importante despre sănătatea lor în viitor, dar nu sunt obligați să le dezvăluie, ei pot învinge sistemul cumpărând asigurări pentru care sunt mai probabil să primească plăți Un studiu realizat la Universitatea Duke din Statele Unite a arătat că cei care știu despre genetica lor Finalizarea versiunilor preliminare ale genomului uman Asigurătorii britanici impun un moratoriu asupra utilizării testelor genetice Congresul SUA aprobă Actul de prevenire a discriminării genetice (GINA) riscul condiționat de apariție a bolii Alzheimer au șanse mai mari să cumpere asigurare de îngrijire pe termen lung Acest lucru nu este doar nedrept pentru companii, ci și pentru alte persoane care vor trebui să plătească taxe mai mari Aceste probleme i-au determinat pe unii experți, cum ar fi filozoful Martin O'Neill, să concluzioneze că asigurarea voluntară în forma sa actuală ar putea să nu supraviețuiască Este la fel de nedrept să forțezi oamenii să dezvăluie rezultatele testelor genetice și să ascunzi aceste date de companii Aici este necesară participarea statului Poate fi necesar un sistem de asigurare obligatorie la care toată lumea să contribuie, indiferent de riscul personal Acest model este deja utilizat în sistemul socializat de îngrijire a sănătății din Marea Britanie Cât de importantă este informația genetică? Cu toate acestea, problema poate fi mai puțin gravă În primul rând, principiul luării în considerare a informațiilor genetice de către asigurați este deja utilizat pe scară largă Asigurarea de viață, de mașină, de sănătate și de accidente discriminează gena SRY, gena care face bărbații bărbați Bărbații nu pot decide dacă poartă sau nu gena, la fel cum femeile nu pot decide dacă moștenesc mutația BRCA Dar genul este unul dintre factorii care influențează valoarea primelor de asigurare și puțini oameni cred că acest lucru este greșit De asemenea, asigurătorii sunt informați despre bolile genetice care se dezvoltă la o vârstă fragedă, precum hemofilia sau distrofia musculară Dacă oamenilor li se cere să dezvăluie un astfel de diagnostic, atunci de ce nu mutația care provoacă boala Huntington? in afara de asta mister genetic Companiile de asigurări nu sunt singurele interesate de informația genetică Există companii care încearcă să testeze sănătatea și tendințele genetice ale angajaților Unele forțe aeriene testează piloții candidați pentru mutația anemiei falciforme, deoarece chiar și o singură alelă crește probabilitatea de inconștiență Poliția are baze de date genetice speciale și este ușor de imaginat circumstanțe în care forțele de ordine ar dori acces la dosarele medicale pentru a prinde suspecți Chiar oamenii obișnuiți pot folosi informațiile genetice ale altcuiva - de exemplu, pentru a determina paternitatea sau pentru a întocmi un arbore genealogic Pe măsură ce secvențierea genetică devine disponibilă pe scară largă și genomurile din ce în ce mai multe persoane sunt secvențiate din motive medicale, problema stocării informațiilor personale devine mai serioasă Societatea va trebui să se gândească cu atenție cum și când aceste informații ar trebui să rămână secrete și cine le poate accesa £ În cele din urmă, americanii pot profita de cercetarea genetică fără teama că informațiile lor genetice vor fi folosite împotriva lor Louise Slaughter, membră a Camerei Reprezentanților SUA privind GINA discriminarea genetică nu se limitează la mutații, care provoacă întotdeauna boli Sawren Holm de la Universitatea Cardiff observă că asigurătorii întreabă adesea despre istoricul familiei - care, de fapt, se reduce la gene - și deseori măresc primele pentru persoanele ale căror rude au murit devreme din cauza bolilor cardiovasculare Dar discriminarea genetică bazată pe dovezi circumstanțiale este mai puțin justificată decât pe baza analizei ADN Oamenii care știu că au un părinte cu boala Huntington adesea nu pot obține asigurare, deoarece au mai multe șanse să o facă % au moștenit mutația Cu toate acestea, riscul în fiecare caz este fie %, fie zero: o persoană fie are o mutație, fie nu Analiza va da un răspuns, iar unii oameni se vor putea asigura, în timp ce pentru alții, de fapt, nimic nu se va schimba Problemele testării genetice vor continua atâta timp cât cunoștințele noastre despre influența genelor asupra bolii vor rămâne incomplete Acum ar fi nedrept ca companiile de asigurări să ia decizii bazate pe informații genetice limitate Cu toate acestea, atunci când imaginea devine mult mai completă, multe probleme vor dispărea de la sine Toți oamenii vor avea un profil care arată la ce boli sunt susceptibili și care nu Asigurătorii vor trebui să-și vândă asigurarea dacă vor să facă bani, pentru că nu există genom uman perfect Ei vor trebui să vândă contracte unor persoane ale căror riscuri genetice sunt cunoscute și să facă acest lucru la un preț rezonabil, altfel vor da faliment Iar statul poate oferi condiții speciale pentru cei nefericiți care au moștenit mutații grave rare Dar discriminarea genetică moderată nu va distruge sistemul În materia uscată Asigurările vor supraviețui erei genetice tehnologii Brevetarea genelor John Sulston: „Secvența genomului este un exemplu clar de informații care ar trebui să fie disponibile gratuit” În , compania de biotehnologie Myriad Genetics a primit un brevet european cu numărul EP Brevetul acoperea secvența genetică a genei BRCA și analiza mutațiilor care pot crește riscul de a dezvolta cancer de sân cu % Cazul a ajuns să simbolizeze una dintre cele mai spinoase întrebări din biologie: cum ar trebui să se aplice drepturile de proprietate intelectuală geneticii Când a fost acordat brevetul BRCA , oamenii de știință din sectorul public au fost furioși Echipa, finanțată de filantropie, a făcut cea mai mare parte a muncii de izolare a genei Bruce Ponder, liderul echipei, a spus că se afla „la de metri de linia de sosire” când Myriad a observat progresul lor, a strâns milioane la bursă pentru a finaliza secvența și a solicitat un brevet înainte ca concurenții săi să poată publica rezultatele Deși grupul guvernamental și-a publicat în curând secvența, patentul lui Myriad a avut prioritate Compania a primit monopolul testării genei BRCA (deși încercarea de a breveta BRCA a eșuat, cel puțin în Europa) și capacitatea de a cere orice bani pentru un serviciu medical care ar putea salva viețile a mii de femei Cum funcționează brevetele Sistemul de brevete există astfel încât inventatorii să își poată proteja veniturile fără a fi nevoiți să clasifice informațiile În schimbul publicării specificațiilor pentru o invenție, deținătorii de brevete primesc drepturi exclusive SAGEATA TIMPULUI James Watson renunță la descoperirea mutației BRCA șeful „Genomului uman”, certându-se pentru brevetarea genelor pentru utilizarea comercială a produsului - de obicei timp de de ani Pentru a primi un brevet, o cerere trebuie să îndeplinească trei cerințe: invenția trebuie să fie nouă, originală și să aibă potențial de utilizare comercială Acest sistem încurajează companiile să investească în cercetare și dezvoltare Puțini ar susține că oamenii, instituțiile și corporațiile ar trebui să fie în măsură să-și protejeze invențiile împotriva utilizării greșite Medicamentele, procedurile medicale și testele de diagnostic sunt supuse legii brevetelor, iar majoritatea cercetătorilor sunt de acord că profiturile unui brevet sunt o recompensă pentru realizare și un stimulent pentru cercetări ulterioare Cu toate acestea, apar dispute cu privire la gene, proteine și celule Organisme și celule Organismele care trăiesc în natură nu pot fi brevetate, dar în cazul organismelor modificate genetic totul este mai complicat Majoritatea țărilor acordă brevete pentru plante modificate genetic, cum ar fi bumbacul Bt (vezi capitolul ) sau insulina recombinată din bacterii modificate genetic Animalele modificate genetic sunt controversate, deoarece mulți avocați se îndoiesc că organismele superioare pot fi proprietate intelectuală Un brevet a fost eliberat în Europa și Canada pentru șoarecele onco (vezi capitolul ), utilizat pe scară largă în cercetarea cancerului, dar cu limitări severe Brevetele de țesut, cum ar fi celulele stem embrionare, sunt, de asemenea, în zona întunecată Celulele stem în sine nu pot fi brevetate, deoarece apar în mod natural, dar metodele de izolare pot O metodă standard dezvoltată de James Thompson de la Universitatea din Wisconsin a primit un brevet, dar a fost contestată pe motiv că era evidentă Brevetul a fost retras, apoi parțial restaurat, iar cazul a ajuns la Curtea Supremă a SUA, unde la nouă ani de la începerea procedurii, a fost declarat legal Organismele naturale nu pot fi brevetate pentru că sunt descoperite, nu inventate Dar cum rămâne cu părțile lor? Susținătorii brevetelor genetice susțin că descoperirea genelor nu este un proces banal și, până de curând, a durat ani de zile Sistemul de brevete încurajează investițiile în astfel de cercetări și promovează dezvoltarea medicinei genetice | Myriad Genetics primește un brevet pentru BRCA Peste de gene umane brevetate Nenumărate brevete asupra genei BRCA revocate în Europa Criticii brevetării, inclusiv laureatul Nobel John Sulston, argumentează diferit: genomul tuturor plantelor, animalelor și cu atât mai mult Homo sapiens a existat cu mult înainte să fie posibil să le citească Tehnicile de secvențiere sunt noi și inovatoare, dar genele în sine nu sunt Astfel, ar trebui să fie posibilă brevetarea tehnologiilor genetice, cum ar fi metodele de cartografiere a genelor și sondele pentru a testa prezența lor, dar nu și genele în sine Ele trebuie să rămână proprietatea comună a omenirii În , James Watson a demisionat din funcția de șef al Proiectului Genomului Uman după o ceartă cu Bernadine Healy, directorul Institutului Național de Sănătate din SUA, din cauza planurilor de brevetare genetică Salston, Watson și alți oponenți ai brevetării genetice consideră această supraprotecție a proprietății intelectuale ca fiind rea, deoarece împiedică cercetarea Dacă trebuie să cumpărați licențe pentru a studia anumite gene, atunci puțini oameni o vor face Drepturile de brevet prea largi ar duce, de asemenea, la creșterea prețului produselor genetice, cum ar fi testul Myriad BRCA , limitând accesul la acesta În plus, oamenii de știință guvernamentali sau filantropici își eliberează de obicei secvențele pe măsură ce le descifrează, iar companiile necinstite pot folosi datele gratuite pentru a-și accelera programele de identificare a genelor și apoi patentează rezultatele De asta a fost acuzat Myriad, iar Craig Venter a remarcat ironia că publicarea zilnică a datelor de către Human Genome Project i-a ajutat pe dealeri să obțină sute de brevete Drepturile de brevet ale pacienților Descoperirile genetice necesită materii prime, iar mulți cred că oamenii care donează ADN și țesut pentru cercetarea medicală ar trebui compensați Totuși, din punct de vedere legal, astfel de donatori au foarte puține drepturi În anii , John Moore a fost tratat pentru leucemie la clinica Universității din California, iar din țesuturile sale a fost creată o linie celulară pentru cercetarea cancerului Clinica a brevetat materialul în , iar Moore a intentat un proces pentru a obține o reducere din profit În , Curtea Supremă din California a decis împotriva lui Moore pe motiv că celulele izolate din corpul său cu consimțământul său nu mai sunt proprietatea sa Opriți acapararea de pământ Când secvențierea genetică a devenit mai mult sau mai puțin disponibilă în anii , a început goana genetică a aurului, multe companii și instituții au început să depună cereri de brevet pentru fragmente de ADN uman - și mii de aceste cereri au fost aprobate În , revista Science a publicat un articol în care afirmă că peste de gene umane au fost brevetate - aproape o cincime din total Mulți • Eliberarea de brevete prea largi îi împiedică pe cercetători să lucreze la probleme similare și astfel împiedică dezvoltarea medicinei Acest lucru este foarte rău pentru știință, dar adevăratele victime sunt pacienții Ș John Zderby, Societatea Regală unele dintre aceste brevete sunt deținute de organizații caritabile sau de organizații guvernamentale și, adesea, au fost depuse pentru a împiedica companiile private să facă acest lucru, ceea ce Healy spera să obțină prin brevetarea lucrărilor Institutului Național de Sănătate din SUA Dar aproape două treimi sunt deținute de entități comerciale, iar Incyte deține aproape de brevete Cu toate acestea, situația se schimbă În , președintele Clinton a declarat că genomul uman în sine nu poate fi brevetat și imediat stocurile companiilor de biotehnologie au scăzut în preț Atitudinile față de brevetele genetice largi s-au schimbat și mai mult după ce organisme științifice respectate, inclusiv Consiliul de Bioetică Nuffield și Societatea Regală, au spus că genele nu sunt invenții, iar brevetele speculative împiedică dezvoltarea medicinei Rezultatul cursei de secvențiere a genomului uman dintre consorții publice și private și încercarea eșuată a lui Ceiaga de a restricționa accesul la date au cimentat ideea că genele sunt în domeniul public Multe brevete au fost contestate în instanță și revocate Alții ca brevetul Myriadna BRCA , a supraviețuit, dar într-o formă limitată În , Oficiul European de Brevete a concluzionat că cel mai recent dosar al companiei nu era original, deoarece conținea date publicate anterior de o echipă de caritate Brevetul a fost anulat, dar în compania a depus o cerere revizuită pentru teste pentru anumite mutații ale genei, dar nu și pentru gena în sine, și a reintrodus brevetul Astfel de procese obligă companiile de biotehnologie să abandoneze brevetele genetice sau să apere în mod agresiv brevetele existente La urma urmei, sistemul de proprietate intelectuală se aplică tehnologiilor genetice, dar nu și genelor în sine* În , Curtea Supremă a SUA a decis în unanimitate că genele nu pot fi brevetate, ceea ce a determinat mai multe companii, în afară de Myriad, să înceapă să producă teste pentru BRCA și BRCA Acest lucru a dus la un nou val de litigii, dar Myriad nu a putut să-și mențină monopolul În materia uscată Genele nu sunt invenții ADN nedorit Manolis Dermitzakis, Consorțiul ENCODE: „Dacă te gândești la literele care alcătuiesc genomul uman ca la un alfabet, atunci genele sunt verbe Lucrăm pentru a identifica restul elementelor gramaticale și sintaxa limbii de care avem nevoie pentru a citi complet codul genetic ” Genomul uman este format din trei miliarde de perechi de baze, literele ADN-ului care alcătuiesc codul vieții Cu toate acestea, pentru a înregistra de gene, se folosește o parte foarte mică din aceste litere - nu mai mult de % Restul ADN-ului, care nu creează proteinele implicate în reacțiile chimice ale vieții, a fost mult timp un mister Din cauza lipsei de funcții, a fost numit „ADN nedorit” Cu toate acestea, existența unor secțiuni lungi de ADN care nu funcționează nu se încadrează în principiul evolutiv Copierea ADN-ului necesită energie, iar dacă bucăți mari de ADN nedorit ar fi cu adevărat inutile, selecția naturală le-ar curăța Un genom îngrijit și economic de indivizi care au scăpat de materialul genetic inert le-ar oferi un avantaj Cu toate acestea, acest lucru nu s-a întâmplat, ceea ce înseamnă că ADN-ul nedorit este necesar pentru ceva Un indiciu suplimentar a venit atunci când Proiectul Genomului Uman a găsit mult mai puține gene decât cele prezise Numărul final a fost prea mic pentru a explica toate diferențele dintre oameni și animale Astfel, putem concluziona că genomul nu este doar suma de gene Dacă scădeți genele, ceea ce rămâne este ADN nedorit, iar acum oamenii de știință au început să-l privească într-un mod nou Descoperirea faptului că genele produc proteine Identificare Structurile ADN-ului ziadn Din ce este făcut gunoiul? Originea ADN-ului nedorit a fost ușor de determinat O parte semnificativă a aparținut cândva unor viruși care și-au construit codul genetic în genomul nostru de dragul reproducerii Se crede că virusurile endogeni umane reprezintă aproximativ % din ADN: capitolul lor din cartea omenirii este mai lung decât capitolul genelor Moștenirea strămoșilor noștri virali este urmărită și în așa-numiții retrotranspozoni Aceste întinderi repetitive de ADN, introduse inițial de viruși, sunt capabile să se copieze în mod repetat în genomul uman folosind enzima transcriptază inversă Cea mai comună clasă este repetițiile lungi dispersate (LINE) și, conform estimărilor recente, ele reprezintă % din ADN-ul uman Retrotranspozonii scurti, dintre care clasa Aii este cea mai comună, alcătuiesc o proporție și mai mare a genomului Cele mai mici elemente - repetări scurte în tandem - sunt folosite pentru amprentarea ADN-ului Alte tipuri de ADN necodificator includ introni care separă secțiunile de gene care codifică proteine și centromerii și telomerii localizați la centrul și, respectiv, la capetele cromozomilor Există și pseudogene - schele de gene ruginite care au fost importante pentru strămoșii noștri, dar s-au prăbușit ca urmare a mutațiilor Sute de astfel de „fosile” genetice pot fi găsite în genomul uman Ce face DNA-ul nedorit? Într-un fel, existența ADN-ului nedorit nu este surprinzătoare: ADN-ul este „egoist” și se va reproduce indiferent dacă purtătorul său are nevoie sau nu de el Dar pentru a rezista presiunii selecției, aceasta trebuie să fie, cel puțin parțial, utilă Importanța biologică a ADN-ului nedorit este dovedită de aproximativ de secțiuni ale acestuia, care practic nu diferă în diferite specii Cel mai probabil, au supraviețuit pentru că îndeplinesc o funcție importantă O ipoteză este că ADN-ul nedorit protejează genele Dacă genomul ar conține doar elemente care codifică proteine, atunci, ca urmare a erorilor de copiere, acestea s-ar descompune rapid și ar deveni inutile ADN-ul necodant creează un tampon care reduce șansa de deteriorare a unei gene importante O altă idee se bazează și pe copiere: ADN-ul nedorit poate servi ca un rezervor din care evoluează noi gene Descoperirea codului genetic triplet Dezvoltarea genetică Primele versiuni ale consorțiului de amprentare a genomului uman ENCODE arată în mod surprinzător că % din genom un număr mic de gene sunt traduse în ARN gene fosile O parte din ADN-ul nostru nedorit este alcătuită din „pseudogeni” - secvențe care au fost cândva gene funcționale, dar și-au pierdut capacitatea de a produce proteine din cauza neutilizarii Sunt fosile genetice care dezvăluie istoria evoluției, precum și fosile Când genele importante suferă mutații, ele sunt de obicei înlocuite de selecție naturală, deoarece dăunează purtătorului lor Dar atunci când o genă codifică o proteină de care specia nu mai are nevoie, acest principiu nu funcționează Animalele subterane, cum ar fi alunițele, nu vor avea de suferit dacă mutația dezactivează gena responsabilă de vedere Deoarece mutațiile apar aleatoriu, dar cu o rată constantă, aceste gene suplimentare vor scădea în cele din urmă, dar versiunile nefuncționale ale acestora vor rămâne în genom Un bun exemplu uman este familia Vri de gene implicate în simțul mirosului Șoarecii au peste de gene Vr funcționale, în timp ce oamenii au doar cinci Genele Vr moarte nu au dispărut din genomul uman - au devenit fosile care dovedesc relația noastră cu șoarecii La trecere, unele secțiuni de ADN nedorit se pot combina în combinații utile, iar acest lucru face ca comparația cu gunoiul să fie fundamental greșită De fapt, aruncăm gunoiul, dar nu îl depozităm în cazul în care se dovedește brusc a fi util pe viitor Acum este clar că cea mai mare parte a ADN-ului nedorit a fost numit astfel eronat: îndeplinește funcții speciale și foarte importante Reglează activitatea genelor, trimițând mesaje către părțile codificatoare ale genomului despre când și cum să funcționeze și când este mai bine să taci Cea mai clară dovadă a funcției sale biologice provine de la consorțiul ENCODE ("Enciclopedia Elementelor ADN") Acest proiect internațional de studiere a activității genomului în ansamblu, și nu doar a genelor, își propune să întocmească o „listă de părți” a ADN-ului care este activ în organism În faza pilot, care s-a încheiat în , au fost examinate de milioane de perechi de baze, sau aproximativ % din tot ADN-ul ENCODE a obținut rezultate uimitoare Deși doar % din genom conține gene, cel puțin % sunt traduse în ARN, indicând activitate biologică Doar o mică parte din acest ARN este ARN mesager, care conține instrucțiuni pentru proteine Junk DNA creează diverse tipuri de ARN, despre care vom discuta în capitolul Aceste molecule, la rândul lor, modifică sinteza genelor și proteinelor și reglează fin metabolismul uman Nu mai este genomul îngrijit și ordonat pe care l-am imaginat Doar o persoană foarte curajoasă ar îndrăzni să numească ADN-ul necodificat gunoi) John Grill și Colegiul de Medicină Albert Einstein Această setare afectează fiziologia Modificări ale ADN-ului cu o singură literă care afectează riscul de a dezvolta boli au fost găsite nu numai în gene, ci și în regiunile necodante Să presupunem că o mutație rară a genei MC R provoacă obezitate în copilărie, dar oamenii cu versiunea normală au, de asemenea, mai multe șanse de a fi supraponderali dacă moștenesc o variantă comună în ADN-ul nedorit din jur Aparent, această variantă este situată în regiunea care reglează activitatea MC R Diferențele de ADN necodificator pot explica, de asemenea, diferențele dintre specii Aproximativ % dintre genele la cimpanzei și oameni sunt aceleași, spre deosebire de doar % din ADN-ul nedorit Deoarece ADN-ul nedorit este mai divers, este probabil ca acesta să formeze proprietăți pur umane precum inteligența și limbajul Ideea că doar regiunile care codifică proteine sunt importante în genom s-a dovedit a fi eronată În materia uscată Gunoiul nu este gunoi lownetics Variația numărului de exemplare Matthew Hurle: „Fiecare dintre noi poartă un profil unic de pierderi și câștiguri a unor ramuri întregi de ADN Am început să recunoaștem cât de enorm contribuie acest fenomen la diferențele genetice dintre oameni ” A devenit un lucru obișnuit că la nivel genetic, oamenii sunt , % asemănători Cartografierea genomului uman a arătat că, deși conține trei miliarde de perechi de baze, doar milioane dintre ele, sau , %, sunt diferite Astfel de modificări cu o singură literă sunt numite polimorfisme cu o singură nucleotidă sau snips (din abrevierea engleză SNP) Diferențele genetice minore duc la consecințe mari Cu toate acestea, această evaluare a diferențelor genetice s-a dovedit a fi incorectă SNP-urile nu sunt singurele regiuni variabile ale ADN-ului Genele întregi și fragmentele de gene pot fi duplicate, șterse, răsturnate și inserate în genom Un nou tip de variabilitate a fost descoperit în Este foarte comună și nu are un impact mai mic asupra biologiei și sănătății umane decât tăieturile Această variație a numărului de copii, denumită uneori variație structurală, arată că diferența genetică medie între doi oameni nu este deloc de , %, așa cum a fost calculat din snips De fapt, este mai mare - , % Acest lucru explică parțial de ce un număr atât de mic de SNP are ca rezultat o diversitate atât de mare: cunoștințele noastre despre variația genomului au fost incomplete Această descoperire ne-a forțat să regândim modul în care ADN-ul ne face pe fiecare dintre noi - și specia noastră - unic Duplicări și ștergeri Conform modelului standard de genetică, fiecare dintre noi moștenește două copii ale unei secvențe genetice, câte una de la fiecare părinte Cu toate acestea, cercetarea SAGEATA TIMPULUI F Descoperirea faptului că genele produc proteine Identificare Structurile ADN-ului ІЧІѵ un grup condus de Matthew Hurles de la Wellcome Trust Sânger și Charles Lee de la Harvard Medical School a arătat că aceasta este o viziune simplistă Când au început să studieze genomurile a de oameni care au participat la proiectul de cartografiere a haplotipurilor (vezi capitolul ), au descoperit că paradigma în două copii nu era universală În aproximativ % din genom, întinderi uriașe de ADN, cu dimensiuni variind de la la milioane de perechi de baze, erau uneori repetate sau lipseau Majoritatea oamenilor au două copii ale acestor secvențe, dar unii au fie una, fie deloc, iar alții au mai multe, până la zece copii Segmentele de ADN pot fi introduse în poziții standard sau înapoi Genomii sunt foarte diferiți nu numai ca compoziție, ci și ca structură Se știe de mult timp că unele fragmente de ADN uman sunt uneori duplicate (duplicate) sau șterse (rezultând deleții), astfel încât duplicarea cromozomului duce la sindromul Down Cu toate acestea, se credea că astfel de schimbări sunt rare și implică întotdeauna consecințe grave Acum este clar că astfel de variații sunt larg răspândite În plus, sunt mai frecvente decât tăieturile Uneori, o astfel de variație structurală este fără consecințe - ca și în cazul snips-urilor, funcția genetică nu se modifică în niciun fel Dar se întâmplă ca variația să fie asociată cu fiziologia alterată sau susceptibilitatea la anumite boli Variația poate explica diferențele dintre specii: având în vedere variația numărului de copii, suntem doar % sau % similari cu cimpanzeii, nu % în ceea ce privește compoziția literelor a genomului Examinând variația numărului de exemplare Primul val de căutări de asociere la nivelul întregului genom, un nou instrument pentru găsirea genelor care influențează bolile (vezi capitolul ), s-a ocupat doar de snips Conștientizarea că variația numărului de copii este la fel de importantă a schimbat modul în care se face cercetarea În aprilie compania Wellcome Trust a anunțat un grant de de milioane de lire sterline pentru finanțarea celei de-a doua etape a proiectului Case Control, care analizează două duzini de boli Cercetătorii intenționează nu numai să studieze snips-urile, ci și să caute variații ale numărului de copii Descoperirea codului genetic triplet Finalizarea versiunilor preliminare ale genomului uman Descoperirea variațiilor numărului de copii la scară largă NUMERELE DE COPII ȘI BOALA Cele mai interesante implicații ale variației numărului de copii sunt legate de boală Acum că oamenii de știință sunt conștienți de acest fenomen, încep să apară din ce în ce mai multe informații despre relația sănătății cu ștergerile, dublările, inserțiile și inversiunile (întoarcerea secțiunilor ADN-ului înapoi) Unii africani poartă mai multe copii ale genei CCL L , unul dintre cele mai interesante exemple ale acestui fenomen Persoanele cu un număr mare de copii sunt mai puțin susceptibile la HIV Nu se știe încă exact de ce și cum se întâmplă acest lucru, dar se presupune că copiile suplimentare stimulează sinteza unei proteine necesare rezistenței la HIV Acest lucru poate oferi noi abordări în lupta împotriva virusului Un alt exemplu al legăturii dintre variația numărului de copii și boală este genele FCGR B, al căror număr scăzut de copii îi face pe oameni mai susceptibili la boala autoimună lupus Repetările genei EGFR sunt frecvente la pacienții cu cancer pulmonar fără celule mici Oamenii din Asia de Sud-Est au adesea mai multe copii ale genei care le face rezistente la malarie Un studiu al variației structurale a genelor care operează în creier a arătat posibile legături cu boli ale sistemului nervos, inclusiv Parkinson și Alzheimer Variația numărului de copii ridică, de asemenea, vălul misterului asupra originilor genetice a două dintre cele mai misterioase boli asociate cu genetica, schizofrenia și autismul Studiile asupra gemenilor și familiilor au arătat că aceste boli sunt ereditare, dar căutarea variantelor și mutațiilor genetice nu a dat rezultate Cercetări recente conduse de Jonathan Sebat de la Cold Teritoriu genetic neexplorat I Proiectul genomului uman nu ne-a oferit o hartă cuprinzătoare a codului genetic El a oferit doar o secvență medie cu care oamenii de știință pot compara ADN-ul individual oameni și alte specii Studiile de variație a numărului de copii dezvăluie întinderi frecvente de ADN care lipsesc din acest genom mediu Într-o lucrare din , au fost studiate doar opt genomi, dar au fost găsite de secvențe noi, care sunt uneori încorporate în codul genetic Un număr și mai mare rămâne nedescoperit Springs Harbor a arătat că aceste boli pot fi asociate cu variația numărului de copii, în special cazurile spontane care apar în rândul persoanelor fără antecedente familiale ale acestor tulburări Delețiile și dublările la anumite „puncte fierbinți” ale genomului sunt mai frecvente la copiii cu tulburări din spectrul autist decât la alte persoane Mulți au variații care nu sunt prezente la părinții lor neautişti În cazul schizofreniei, grupul lui Sebat a arătat că variațiile numărului de copii apar la % dintre persoanele care au boala dezvoltat la vârsta adultă, iar la % dintre aceștia boala s-a manifestat în adolescență Pentru comparație, în grupul de control, această cifră a fost de numai % Multe dintre modificările numărului de copii implicate în ambele tulburări pot fi unice pentru un anumit individ, ceea ce poate explica de ce a fost atât de dificil să găsești rădăcinile genetice ale acestor afecțiuni Din câte știm astăzi, variația numărului de copii este cea mai frecventă cauză a autismului Arthur Bode, Colegiul de Medicină Baylor Aceste descoperiri schimbă modul în care oamenii de știință privesc diversitatea genetică După cum a spus Herle, „variabilitatea pe care oamenii de știință au văzut-o până acum a fost doar vârful aisbergului, cea mai mare parte a acestuia fiind ascunsă sub apă” Acest vast depozit de variabilitate abia începe să-și dezvăluie secretele, dar știința știe că există În materia uscată Genele diferă nu numai prin compoziție, ci și ca structură epigenetica Marcus Pembry: „Viziunea noastră despre moștenire se schimbă În dezvoltarea obișnuită și viața obișnuită, este imposibil să se separe influența genei de influența mediului Sunt indisolubil legate ” În toamna anului , lucrătorii căilor ferate din Țările de Jos ocupate de germani au intrat în grevă pentru a ajuta coaliția anti-Hitler Când atacurile britanicilor și americanilor au eșuat, naziștii au ripostat întrerupând aprovizionarea cu alimente Cel puțin de olandezi au murit de foame Influența lui Hongerwinter, sau „Iarna flămândă”, s-a simțit mulți ani după eliberarea țării Copiii femeilor care au fost însărcinate în timpul foametei au suferit mai multe probleme de sănătate decât alții: diabet, obezitate, boli cardiovasculare Chiar și nepoții lor s-au născut subponderali Dacă răul adus sănătății primei generații poate fi explicat prin malnutriția din uter, până la nașterea celei de-a doua generații, Olanda era o țară bogată Cu toate acestea, efectul ereditar a persistat Istoria foametei olandeze nu este unică Satul Overkalix din nordul Suediei păstrează înregistrări istorice detaliate ale culturilor, nașterilor și deceselor, permițându-i lui Markus Pembry de la Institutul de Sănătate Copilului din Londra să investigheze relația dintre speranța de viață și calitatea nutrițională El a descoperit că, în timp ce băieții au crescut în anii bogați, nepoții lor au murit la o vârstă mai fragedă Analiza suplimentară a arătat că aceasta este asociată cu o predispoziție la diabet și boli cardiovasculare, iar acest efect se transmite prin linia masculină săgeata timpului F Anii Lamarck propune o teorie a moștenirii Identificarea epigenetică semne de efecte dobândite la șoareci Ambele exemple arată că sănătatea oamenilor este afectată de dieta bunicilor lor Cu toate acestea, conform teoriei evoluționiste tradiționale, acest lucru este imposibil Trăsăturile dobândite nu trebuie moștenite - aceasta este erezia lamarckiană, care a încetat să mai fie la modă pe vremea lui Darwin Memoria genetică Cazurile olandeze și suedeze pot fi explicate prin fenomenul de epigenetică, datorită căruia genomul „își amintește” influențele mediului În mod normal, astfel de efecte epigenetice acționează numai în celulele somatice ale organismelor adulte, dezactivând sau reglând activitatea genelor Cu toate acestea, unele pot afecta spermatozoizii și ovulele și pot fi transmise generației următoare După cum sa dovedit, trăsăturile dobândite pot trece descendenților Sinucidere Efectele epigenetice pot explica modul în care experiențele oribile de viață afectează comportamentul uman, crescând riscul de depresie și chiar sinucidere O echipă condusă de Moshe Szief de la Universitatea McGill a examinat ADN-ul din creierul a bărbați care s-au sinucis S-a dovedit că secvențele lor genetice erau normale, dar programarea epigenetică a fost diferită de cea observată la bărbații care au murit din alte motive Toți bărbații studiați au avut o copilărie dificilă, care ar fi putut declanșa aceste schimbări epigenetice Profesorul Szaf a concluzionat că „schimbarea markerilor epigenetici ar putea fi cauzată de abuzul din copilărie” Epigenetica își datorează prefixul cuvântului grecesc pentru „deasupra” sau „pe” și se bazează de obicei pe două mecanisme Prima este metilarea, un proces pe care l-am întâlnit deja în capitolul În timpul metilării, o grupare metil este adăugată la baza ADN-ului, citozină sau C, determinând oprirea genei Al doilea mecanism este modificarea cromatinei, un amestec de ADN și histone (proteine speciale) care alcătuiesc cromozomii Schimbarea structurii cromatinei modifică disponibilitatea genelor pentru formarea de ARN și proteine În ambele cazuri Durata de viață în Suedia explicată prin moștenirea epigenetică Aprobarea primului medicament epigenetic Identificarea markerilor epigenetici în creierul sinuciderilor secvența ADN nu se modifică pentru a fi transmisă descendenților dar se pot transmite schimbări în organizarea sa Procesele epigenetice sunt esențiale pentru creșterea, dezvoltarea și metabolismul normal Fiecare celulă conține setul complet de instrucțiuni genetice necesare pentru fiecare tip de țesut, iar epigenetica determină care dintre aceste instrucțiuni sunt folosite la momentul potrivit și la locul potrivit Datorită acesteia, genele necesare pentru diviziunea rapidă a celulelor embrionare sunt oprite în corpul adultului și nu provoacă cancer Epigenetica controlează, de asemenea, funcționarea genelor care spun celulelor dacă aparțin creierului sau rinichiului Efectele epigenetice permit hrănirii să direcționeze natura prin schimbarea răspunsului genelor la mediu Acest lucru a fost demonstrat în mod clar prin experimente pe șoareci: o schimbare în dieta femelelor însărcinate a afectat culoarea pielii puilor lor din cauza metilării genelor Acest fenomen poate explica faptul surprinzător că multe animale clonate diferă de părinți prin culoare Deși genomul lor este identic, epigenomul lor diferă În mod normal, astfel de modificări epigenetice sunt îndepărtate din genom în timpul dezvoltării embrionare și nu sunt transmise descendenților Dar uneori persistă și schimbă sănătatea și comportamentul pentru multe generații viitoare Acest lucru poate explica ce s-a întâmplat în Țările de Jos și Suedia Alimentația părinților a schimbat programul epigenetic al copiilor și nepoților și a modificat metabolismul pentru a se adapta la condițiile nutriționale, care la rândul lor au afectat sănătatea urmașilor Semnificația epigenomului Ca și în cazul variației numărului de copii și al ADN-ului nedorit, oamenii de știință abia încep să realizeze că efectele epigenetice sunt la fel de importante pentru biologie ca și mutațiile genetice obișnuite Sunt cunoscute mai multe substanțe chimice cancerigene care nu afectează direct ADN-ul Ele induc fenomene epigenetice prin oprirea supresoarelor tumorale importante sau prin modificarea structurii cromatinei și pornirea oncogenelor Epigenetica este, de asemenea, de vină pentru faptul că atunci când celulele canceroase se divid, descendenții lor sunt și ei canceri Înțelegerea modului în care funcționează aceste procese ar putea oferi o nouă abordare a medicinei În , Administrația SUA pentru Alimente și Medicamente a aprobat medicamentul Vizada, care combate cancerul prin eliminarea metilării Proiectul Epigenom Uman, lansat recent de un consorțiu european, ar trebui să ne ofere mai multe tratamente epigenetice Scopul este de a mapa toate metilările posibile ale tuturor genelor din toate țesuturile Un proiect pilot a fost deja realizat pentru complexul major de histocompatibilitate, un grup de gene de pe cromozom care afectează răspunsul imun celule stem Deși celulele stem embrionare se pot dezvolta în orice țesut, codul lor genetic nu este diferit de cel al oricărei celule adulte specializate Flexibilitatea lor unică poate fi explicată prin epigenetică Pielea adultă sau celulele osoase conțin un set complet de instrucțiuni pentru a face orice tip de celulă, dar cele mai multe dintre ele sunt dezactivate epigenetic Numai în celulele stem embrionare toate genele necesare pentru pluripotență sunt nemetilate și active Recent a devenit posibilă reprogramarea celulelor adulte în celule pluripotente (vezi capitolul ), dar numai prin înlocuirea genelor tăcute cu copii active, ceea ce poate duce la cancer Acest pericol poate fi evitat prin reprogramarea epigenomului celulelor, nu a genomilor acestora Odată ce locurile de metilare au fost identificate, va fi posibilă corelarea acestora cu boli în același mod în care se face cu tăieturile Se poate dovedi că epigenoamele sunt mai importante pentru medici decât genomul După cum a arătat istoria timpurie a terapiei genice, codul genetic din organismele vii este foarte greu de corectat; în comparație, îndepărtarea metilării este o sarcină simplă Poate că în curând medicamentele vor folosi această metodă naturală de control genetic pentru a trata și a preveni bolile În materia uscată Genomul își amintește adica gena revoluția ARN Chris Higgins, Consiliul de Cercetare Medicală din Marea Britanie: „Interferența ARN este un instrument simplu pentru manipularea genelor în laborator și are potențialul de a schimba modul în care funcționează genele pentru a trata boli precum infecțiile virale și cancerul> ADN-ul a fost considerat regina acizilor nucleici încă de la descoperirea de către Friedrich Miescher, și mai ales după ce Francis Crick și James Watson i-au descifrat structura Genele sunt alcătuite din ea - instrucțiuni pentru viață Acizii ribonucleici de lângă ADN arată mai modest: sunt ca și cum ai face comisioane pentru ADN ARN-urile servesc ca molecule de semnalizare care urmează ordinele gazdei lor și ca mesageri pentru a asambla aminoacizi, astfel încât ADN-ul să își poată exprima geniul de producere a proteinelor Cu toate acestea, s-a dovedit că rolul ARN-ului este mult mai interesant decât credea prima generație de biologi moleculari Într-adevăr, este atât de interesant încât unii oameni de știință susțin acum că este necesar să se reconsidere vechimea celor doi acizi nucleici care guvernează împreună întreaga viață de pe Pământ ADN-ul poate conține informațiile de bază ale genomului, dar sora sa chimică determină proprietățile organismelor și ciclul lor de viață ARN-ul nu este nicidecum pasiv: este o moleculă dinamică și flexibilă care ia zeci de forme, ale căror roluri știința abia începe să le dezvăluie Este posibil ca ARN-ul să fie sursa întregii vieți SAGEATA TIMPULUI Friedrich Miescher descoperă ADN și ARN S-a demonstrat că ARN-ul mesager servește drept „moleculă adaptoare” Versatilitatea ARN Am întâlnit deja tipul de bază de ARN, ARN-ul mesager monocatenar (ARNm), în care ADN-ul este tradus (transcris) și care poartă instrucțiunile pentru fabricarea proteinelor Cu toate acestea, ARNm reprezintă doar % din tot ARN-ul Chiar și în sinteza proteinelor sunt implicate mai multe tipuri de ARN Părți importante ale ARNm - exonii - sunt separați de petice de prostii cunoscute sub numele de introni Structura ARN a spliceozomului decupează intronii și unește exonii într-un mesaj semnificativ Apoi este transferat în ribozomii celulei, sau „fabricii” producătoare de proteine, care constau, de asemenea, în principal dintr-un alt tip specializat de ARN, ARN-ul ribozomal ARN-ul de transfer cruciform identifică și asamblează aminoacizii pentru a asambla lanțul proteic ARN-ul nu este folosit doar pentru a produce proteine Ea ia, de asemenea, forma unor molecule de microARN, care sunt fire cu lungime de la la de baze Ele sunt transcrise din ADN, dar nu codifică proteine, ci controlează activitatea genelor Ele activează și dezactivează genele, reglându-le activitatea și astfel cantitatea de proteine produsă Ele explică multe aspecte ale vieții umane Originea vieții Nu există niciun răspuns la întrebarea cum a apărut viața pe Pământ în urmă cu aproximativ patru miliarde de ani Conform uneia dintre cele mai plauzibile ipoteze, primele ființe vii cu auto-replicare s-au bazat pe ARN Este mai simplu decât ADN-ul, deoarece de obicei constă dintr-o singură catenă și este capabil nu numai să se copieze, ci și să catalizeze reacțiile altor molecule Astfel de raționamentul i-a determinat pe Francis Crick și microbiologul american Karl Wuz să sugereze că „ribo-organismele” primitive au folosit substanțe chimice din mediu pentru a crea copii ale lor Ulterior, viața s-a mutat dincolo de „lumea ARN” și a început să folosească o moleculă de ADN mai stabilă pentru a codifica informațiile genetice anii Karl Wuz propune o ipoteză conform căreia ARN-ul a stat la baza primelor forme de viață Descoperirea interferenței ARN Consorțiul ENCODE demonstrează că mai mult ADN este tradus în ARN decât se crede Există mii de tipuri de microARN uman - numărul total poate depăși numărul de gene Fiecare dintre ele este capabil să regleze nu numai activitatea unei gene individuale, ci și grupuri întregi de gene și alte molecule de ARN Aceasta înseamnă că câteva microARN-uri sunt capabile să manipuleze subtil funcționarea unei gene, obținând aproape orice rezultat Ele permit unui număr relativ mic de gene, dintre care multe sunt identice cu animale, plante și chiar bacterii, să creeze structuri la fel de complexe precum creierul Există dovezi că numărul de miARN crește pe măsură ce organismul devine mai complex Deși oamenii au doar câteva mii de gene mai multe decât viermii rotunzi, avem de câteva ori mai mulți miARN Aparent, aceste molecule sunt responsabile pentru crearea unor forme de viață mai complexe Interferența ARN Prin înțelegerea importanței ARN, se poate înțelege cauzele bolii și se poate găsi un remediu - în primul rând printr-un proces cunoscut sub numele de interferență ARN Acest fenomen natural, care a fost descoperit pentru prima dată în planta petunia la începutul anilor , se crede că a evoluat ca o apărare împotriva virușilor RNAi a devenit una dintre cele mai promițătoare domenii ale medicinei și s-a întâmplat atât de repede încât doi dintre pionierii săi, Andrew Fire și Craig Mellow, au primit Premiul Nobel pentru Medicină la doar opt ani de la publicarea lucrărilor lor cheie Interferența ARN se bazează pe molecule de ARN dublu catenar, cunoscute sub numele de ARN interferențe mici (siRNAs), cu o lungime de aproximativ de baze Lucrând cu viermi rotunzi, Fire și Mellow au descoperit că introducerea siARN cu o secvență identică cu secvența mARN în celule afectează activitatea genelor originale și duce la o scădere a producției de proteine S-a dovedit că în interiorul celulei, miARN-urile se rup în două catene, care apoi se leagă de ARNm cu aceeași secvență Astfel, ARNm-urile marcate sunt degradate de enzimele celulare Instrucțiunile pentru fabricarea proteinelor pe care le transportă sunt distruse și sinteza proteinelor se oprește Potențialul medical al metodei constă în capacitatea sa de a acționa foarte precis și intenționat asupra anumitor gene și proteinelor acestora Este posibil să se sintetizeze ARN-uri de de litere cu o secvență care se potrivește cu instrucțiunile specifice ale ARNm, ceea ce va duce la inhibarea producției unei proteine, dar nu va afecta pe toate celelalte În acest fel, ARNi poate fi folosit pentru a opri genele dăunătoare - de exemplu, cele care stimulează cancerul - fără a afecta chimia celulelor sănătoase De asemenea, permite oamenilor de știință să manipuleze activitatea genelor în laborator și să studieze modul în care funcționează Până acum, medicamentele de interferență ARN nu există, dar sunt dezvoltate în mod activ Studiile clinice evaluează tratamentul degenerescenței maculare legată de vârstă, o formă comună de orbire cauzată de suprasinteză edya veveriță în ochi Un alt studiu a arătat că siRNA-urile ar putea face celulele canceroase de sân de de ori mai receptive la chimioterapie prin dezactivarea genelor de rezistență la taxol Oamenii de știință speră să folosească această metodă pentru a lupta împotriva HIV prin dezactivarea unei gene de care virusul are nevoie pentru a se reproduce Pe măsură ce știința învață mai multe despre rolul genelor și al proteinelor lor în boli, interferența ARN devine o metodă din ce în ce mai atractivă Ea promite că va oferi geneticienilor clinici instrumentul precis de schimbare a genelor la care visau de mult Contraceptiv cu interferență ARN? O aplicație promițătoare a ARNi este dezvoltarea de pilule contraceptive care nu se bazează pe hormoni Zev Williams de la Spitalul Brigham din Boston a arătat că metoda ar putea fi folosită pentru a opri gena ZP , care este activă în ouă înainte de ovulație Când ZP este scăzut, ovulului naștere îi lipsește o membrană exterioară pe care spermatozoizii trebuie să o contacteze pentru a fi fertilizat Deoarece ZP funcționează numai în dezvoltarea ovulelor, metoda trebuie să fie reversibilă: ouăle nedezvoltate nu vor fi afectate, iar după ce femeia încetează să ia medicamentul, va începe să ovuleze normal În plus, le- Nu vor exista efecte secundare deoarece ZP este inactiv în alte tipuri de celule În materia uscată ARN-ul comandă genomul G I genetică nouă viata artificiala Craig Venter: „Vreau să merg în locuri necunoscute, într-o nouă fază de evoluție, în ziua în care o specie de ADN poate să se așeze la un computer și să creeze altul Vreau să arăt că înțelegem software-ul vieții creând o nouă viață artificială ” Mycoplasma genitalium este o bacterie care trăiește în uretra umană, unde provoacă uneori o infecție ușoară cu transmitere sexuală Până de curând, singura sa diferență era cel mai mic genom dintre toate bacteriile cu viață liberă Dar asta s-a schimbat când a devenit șablonul pentru prima încercare de viață artificială Perspectiva de a anima materia neînsuflețită a interesat de mult omenirea, așa cum arată popularitatea durabilă a lui Mary Shelley Frankenstein Proiectul lui Craig Venter, un om de știință notoriu care a condus un proiect privat de secvențiere a genomului uman, promite să transforme această idee din ficțiune în realitate Din , Venter a studiat M genitalium pentru a identifica calitățile unui „genom minim”, cel mai mic set de gene necesare pentru a susține viața Și a primit răspunsul: o bacterie poate supraviețui cu de gene din Acum el va sintetiza un astfel de organism în laborator folosind un cod genetic creat de om Dacă reușește, atunci viața va fi creată din substanțele chimice dintr-o eprubetă După cum a remarcat unul dintre criticii lui Venter, „Dumnezeu are un rival” Creația lui Cynthia Venter numește organismul pe care intenționează să creeze Mycoplasma labatorium, dar organizația anti-biotehnologie ETC Group a venit cu una mai memorabilă SAGEATA TIMPULUI Craig Venter (n ) lansează Proiectul Minimal Genome Cercetătorii asambla virusul poliomielitei de la zero bioeroare Deși variola șoarecelui este legată de virusul variolei, rozătoarele care o prind de obicei o tolerează ușor Totuși, acest lucru s-a schimbat când, în , oamenii de știință de la Universitatea Națională Australiană au introdus o mică modificare genetică a virusului Cercetătorii nu și-au propus să facă agentul patogen mai cauzator de boli – ei investigau vaccinul contraceptiv – dar schimbarea genetică a avut consecințe dezastruoase Toate animalele din experiment au murit, nu victime ale bioterorismului, ci ale bioerorii Criticii biologiei sintetice susțin că, dacă un astfel de accident poate avea loc cu o schimbare a unei singure gene într-un microorganism, atunci crearea de genomuri întregi de la zero amenință o catastrofă globală Susținătorii susțin că astfel de organisme nu vor părăsi laboratorul până când nu se vor dovedi sigure, iar cei care reușesc nu vor putea supraviețui în natură numele este Cynthia Nu va fi chiar primul organism sintetic: Eckard Wimmer de la Universitatea Stony Brook, New York, a asamblat genomul virusului poliomielitei, iar echipa lui Venter a recreat de la zero genomul altui virus, Phi-X Cu toate acestea, virușii sunt obiecte simple pentru biologia sintetică Au genomi foarte mici și, din moment ce trebuie să se integreze în alte celule pentru a se reproduce, nu sunt considerați cu adevărat vii Deși genomul Cynthia este de ori mai lung decât genomul oricărui virus, ar fi nevoie de un alt organism viu pentru a o reînvia Genomul său va fi asamblat în laborator, dar din moment ce oamenii de știință nu sunt încă capabili să reproducă mașinile celulare complexe care există în afara nucleului, genomul artificial va trebui să fie transferat în celula „goală” a unei alte bacterii În , Venter a arătat că un astfel de transplant a fost posibil prin transplantarea genomului unei bacterii Mycoplasma într-o celulă a rudei sale apropiate Genomul celulei gazdă a încetat să funcționeze și, de fapt, o specie s-a transformat în alta Dacă utilizați aceeași metodă pentru a transfera un genom sintetic, obțineți un organism artificial Echipa lui Venter recreează complet genomul fagului Phi-X de la zero Echipa lui Venter creează un cromozom sintetic și transplantează cromozomul de la un organism la altul Călătoria vrăjitorului II Pe lângă genetică, Craig Venter îi place Nil două dintre pasiunile sale într-un singur proiect inovator ^ care ^ y oKhdee „bjeD” zhet în crearea vieții artificiale În , „când^ ați lansat o expediție globală de prelevare de probe oceanice la bordul iahtului Charodey II, care a colectat milioane de microorganisme de-a lungul coastelor Americii” Scopul a fost de a descoperi noi specii, dintre care unele ar putea fi capabile să producă hidrogen sau să stocheze dioxid de carbon Genele unor astfel de microorganisme pot fi integrate în organismele vii sintetice, ceea ce va face posibilă lupta împotriva încălzirii globale și sintetizarea combustibilului ecologic Următoarea etapă - crearea unui genom sintetic - a fost, de asemenea, finalizată Venter a recreat cromozomul inel unic al lui M genitalium de aproape de perechi de baze din ADN într-o eprubetă Codul bacteriei a fost împărțit în regiuni, sau „casete”, cu o lungime cuprinsă între și de nucleotide, iar aceste componente au fost comandate de la companii care sintetizează secvențe scurte de ADN Odată asamblat, genomul a fost identic cu cel al bacteriei sălbatice din toate punctele de vedere, cu excepția unui singur aspect important: singura genă care permite M genitalium să infecteze celulele de mamifere a fost eliminată pentru a evita accidentele Venter a creat o bacterie artificială autoreplicabilă, pe care a numit-o Mycoplasma mycoides JCVI-sy n , în În momentul scrierii, tot ce rămâne este să transferați cu succes cromozomul sintetic în învelișul bacterian Organismul rezultat va avea hardware natural, dar toate programele vor fi scrise într-un laborator* Utilizarea BO pentru bine și BO pentru rău Experimentele lui Venter cu biologia sintetică servesc două scopuri În primul rând, intelectual înțelege ce diferențiază trăirea de non-vie Al doilea, practic, este inversarea sinteticului biologia biologică într-un instrument de creare a organismelor utile omenirii Hidrogenul, produs de unele bacterii, este considerat una dintre sursele de energie ale viitorului, deoarece eliberează doar apă atunci când este ars Venter plănuiește să folosească biologia sintetică pentru a dezvolta organisme care eliberează acest combustibil curat în mod natural Munca lui este finanțată parțial de Departamentul Energiei al SUA În plus, el intenționează să creeze organisme care absorb și procesează deșeurile toxice pe care bacteriile nu le descompun în natură și să combată încălzirea globală - organisme care absorb dioxidul de carbon din atmosferă viata artificiala Im Ingineria genetică a bacteriilor existente va ajuta la rezolvarea acestor provocări tehnologice, dar este limitată de proprietățile naturale ale microorganismelor Dar dacă funcționează, atunci biologia sintetică va deschide posibilitatea de a crea genomuri de la zero care îndeplinesc sarcini specifice Cu toate acestea, orice tehnologie poate fi folosită atât pentru bine, cât și pentru rău Lăsând deoparte obiecțiile morale ale celor care consideră că este greșit să interfereze cu viața, abuzul de biologie sintetică este un motiv de îngrijorare După cum a recunoscut colegul lui Venter, Hamilton Smith, după ce echipa a replicat genomul virusului Phi-X , „am putea realiza un genom al variolei” Un agent patogen mortal distrus în natură poate fi reînviat de bioterorişti sau de un stat necinstite La fel de descurajantă este și perspectiva unei „biobug” – crearea accidentală a unui microbi cu boală sau infecțiozitate crescută împotriva cărora nu avem nicio apărare Unii biologi cer un moratoriu temporar asupra unor astfel de cercetări până la elaborarea protocoalelor de siguranță, așa cum sa făcut în anii la conferința Asilomar pentru ADN recombinant (vezi capitolul ) Unele dintre aceste temeri sunt nefondate – cel puțin nu încă Venter și-a suspendat cercetările timp de luni, astfel încât un comitet de etică independent să-i poată evalua munca Și organismele pe care le creează sunt atât de slabe încât nu pot supraviețui în afara laboratorului Ingineria genetică a bacteriilor există de mai bine de treizeci de ani și până acum nu a fost înregistrat niciun incident grav Dar, pe măsură ce această tehnologie se dezvoltă, va crea atât provocări, cât și amenințări, precum și noi oportunități Trebuie să mergi înainte cu prudență În materia uscată Viața artificială este chiar după colț Norme nu există Robert Plomin: „În general, nu se poate spune că o boală fie există, fie nu există – în realitate există variabilitate cantitativă și un spectru continuu” Descoperirile descrise în această carte arată că genomul nostru influențează practic fiecare aspect al vieții și experienței umane La nivel de specie de bază, ADN-ul și ARN-ul explică de ce suntem oameni și nu cimpanzei, șoareci sau muște de fructe Schimbările genetice evoluate au dat lui Noto sapiens abilități precum limbajul și gândirea abstractă, deși încă nu înțelegem cum funcționează acest lucru În cadrul speciei umane, variația genetică stă la baza diversității Contribuie la individualitatea fiecărei persoane Bolile comune precum cancerul și bolile de inimă sunt influențate de zeci de variante genetice Alte variații ne modelează corpul, contribuind la înălțime, greutate și aspect și chiar mai mult ne modelează mintea Deși până acum știința a găsit doar câteva alele implicate în formarea inteligenței, comportamentului și caracterului, nimeni nu se îndoiește că ele există Fiecare persoană este definită de codul genetic moștenit - într-o anumită măsură Dacă nu ești un geamăn identic, atunci codul tău genetic este unic Dar variația genetică în ADN, numărul de copii, ARN și programarea epigenetică, care împreună formează profiluri genetice exclusive, nu este neobișnuită în sine Marea majoritate dintre ele se găsesc peste tot - sunt unice prin configurațiile lor specifice și mediul în care există Drept urmare, toți suntem diferiți SAGEATA TIMPULUI - — P" Structura ADN descifrată Identificare prin analiză clugerea primelor mutații rare care duc la boli Aceasta înseamnă că doar o mică parte din variația genetică umană este anormală Sau, dacă te uiți din cealaltă parte, aproape totul este în regulă Există secvențe genetice conservatoare fără de care o viață sănătoasă este imposibilă, dar cea mai mare parte a ADN-ului nostru este nestandard, iar deviația este obișnuită Cu toții avem anomalii genetice și nu există o normă Spectrul genetic Doar câteva boli rare sunt rezultatul predeterminarii genetice, manifestarea inevitabilă a mutațiilor patologice unice Restul, ca și trăsături precum inteligența, depind de sute de variante comune, fiecare dintre ele apare la milioane, dacă nu la miliarde de oameni, și funcționează în acord cu condițiile de mediu și alte gene și procese genetice De exemplu, recent a fost descoperită o alelă care crește probabilitatea de a dezvolta scleroză multiplă și apare la % dintre caucazieni Două treimi dintre oameni au cel puțin o copie a variantei „grasă” a genei FTO Acestea sunt opțiunile standard, care în sine nu fac nimic rău Într-adevăr, este posibil ca unele dintre ele să ne ofere protecție împotriva unei boli, în timp ce cresc ușor riscurile unei alte boli, așa cum s-a observat că protejează împotriva diabetului, crescând în același timp susceptibilitatea la cancer Spectrul de autism Un prim exemplu de afecțiuni continue influențate de genetică este autismul Se manifestă în atât de multe moduri diferite încât de obicei este considerată nu ca un singur fenomen, ci ca o tulburare din spectrul autismului La un capăt al spectrului se află o tulburare severă caracterizată prin ineptitudine socială, dificultăți de comunicare și comportament repetitiv, monoton La celălalt capăt Sindromul Asperger de spectru, în care oamenii trăiesc independent și cei mai mulți dintre ei se consideră doar puțin diferiți, deși puțin excentrici Unii oameni au doar unul dintre cele trei simptome ale unei tulburări severe, iar mulți oameni au versiuni ușoare ale tuturor celor trei Autismul și genele care îl influențează sunt o manifestare a variabilității umane normale Primele versiuni ale genomului uman prezintă surprinzător de puține gene Variațiile numărului de copii descoperite Căutarea de asociere la nivel de genom identifică variante genetice comune asociate bolii Existam pe spectrul variabilitatii umane normale Genetica funcționează rar pe principiul „dacă nu este nimic”, atunci când o anumită trăsătură sau boală este moștenită pur și simplu pentru că o anumită genă este moștenită Aceasta este de obicei o scară în mișcare în care combinațiile genetice se combină cu factorii de mediu pentru a produce efecte cantitative diferite G Exemple sunt citirea și capacitatea de matematică Ele sunt influențate de variabilitatea genetică, însă, așa cum a arătat profesorul american Robert Plomin, nu există gene care să aibă un efect decisiv asupra dislexiei sau discalculiei și cu atât mai mult gene care provoacă dificultăți inevitabile de învățare Cel mai probabil, zeci de gene contribuie fiecare la talentele umanitare și matematice Profilurile genetice creează un spectru de abilități - doar câțiva oameni sunt talentați, majoritatea sunt mai mult sau mai puțin capabili să înțeleagă un subiect și câțiva sunt cu adevărat incapabili să înțeleagă un subiect „Una dintre implicații este că anormalul este normal”, scrie Plomin „Ceea ce numim perturbare este pur și simplu un capăt al distribuției normale a influențelor genetice și naturale” Să nu credeți că unii oameni au probleme genetice, în timp ce toți ceilalți sunt normali Cu toții avem patologii genetice - doar că toate sunt diferite Ingineria mediului Faptul că toate influențele genetice asupra sănătății și comportamentului sunt foarte mici și interactive duce la concluzia că încercările de a trata și preveni bolile prin modificarea genomului vor fi adesea zadarnice Experiența terapiei genice arată cât de dificil este corectarea chiar și a mutațiilor individuale Odată ce începem să ne uităm la boli precum diabetul, în care zeci de variante normale cresc riscul cu câteva procente fiecare, ideea de a le modifica pe toate începe să pară fantastică Chiar dacă acest lucru ar putea fi atins, rezultatul poate să nu fie de dorit: deoarece aceste opțiuni sunt comune, este posibil să aibă caracteristici utile Manipularea neglijentă poate duce la efecte secundare severe Cu toate acestea, acest lucru nu înseamnă că descoperirile genetice sunt inutile - dimpotrivă În cele mai multe cazuri, genele nu funcționează singure, ci împreună cu mediul Înțelegând cum funcționează o variabilă, înțelegem cum afectează alta, iar dacă prima este dificil de controlat, atunci a doua este mai maleabilă Studiind influența geneticii asupra organismului și inteligenței, știința poate dobândi cunoștințe valoroase despre care factori non-genetici sunt importanți și cum să îi schimbe Femeile care sunt predispuse genetic la cancer de sân pot avea mai multe examinări, iar persoanele cu risc de diabet pot evita anumite alimente Vor fi create și terapii bazate pe cunoașterea genelor individuale ale pacientului Autismul și dislexia pot fi subdivizate în subtipuri genetice și pentru Obezitatea Scuza tradițională pentru a fi supraponderal a fost „osul mare” Descoperirea genei FTO a dat o altă explicație - „genele largi” Persoanele care moștenesc una dintre cele două versiuni ale genei au cu % mai multe șanse de a fi supraponderali Una din șase persoane cu genotipul cel mai vulnerabil, în medie, cântărește cu kg mai mult decât persoanele cu cel mai scăzut risc și au cu % mai multă grăsime corporală Cu toate acestea, FTO nu este o genă obezitatea Afectează doar puțin spectrul de risc pentru obezitate, care depinde și de cultura fizică și dietă Dacă ai un profil genetic „slab”, o dietă cu pizza și hamburgeri va duce în continuare la exces de greutate Iar multe persoane cu varianta „grasă” au o silueta zveltă printr-o dietă sănătoasă și exerciții fizice regulate fiecare dintre ei să dezvolte un program special de pregătire Drogurile pot schimba, de asemenea, mediul biochimic în care funcționează genele periculoase Toate aceste abordări, care pot fi numite aproximativ „ingineria mediului”, în era genomică vor fi adesea mai eficiente decât ingineria genetică și terapia genică Normalitatea majorității genelor care afectează bolile comune nu înseamnă că nu se poate face nimic în privința lor Identificarea lor va permite științei să exploreze aceste boli dintr-o poziție de cunoaștere și, prin urmare, dintr-o poziție de putere În materia uscată Variația genetică este continuă Glosar de termeni Caenorhabditis elegans Un tip de viermi rotunzi microscopici folosit adesea în cercetarea genetică Drosophila melanogaster O specie de muscă a fructelor folosită adesea în cercetarea genetică NarMar Vezi harta haplotipurilor Gena cromozomului Y SRY care determină sexul masculin al embrionului Alela O variantă alternativă a unei gene Ființele vii au de obicei două alele pentru fiecare genă și pot diferi Aminoacizi Molecule care alcătuiesc proteinele Toate ființele vii folosesc de aminoacizi, ale căror instrucțiuni sunt conținute în codonii sau tripleții ADN și ARN Autozom Un cromozom non-sexual care are întotdeauna o pereche Oamenii au de perechi de autozomi Proteine Un compus organic mare care este un lanț lung de aminoacizi Multe proteine sunt enzime care catalizează reacțiile chimice în celule Alții îndeplinesc funcții structurale, cum ar fi colagenul Variația numărului de copii Duplicarea sau ștergerea secvențelor de ADN care diferă între indivizi Gamet O celulă reproductivă care conține doar jumătate din setul complet de cromozomi La om, acestea sunt ovule și spermatozoizi, fiecare conținând de cromozomi nepereche Haplotip A subsecțiune a unui cromozom care nu este afectată de recombinare Blocurile de haplotip sunt responsabile pentru legătura genetică Gene Unitatea de moștenire De obicei definită ca o secțiune a ADN-ului care conține codul pentru o proteină, dar definiția este extinsă pentru a include ADN-ul care poartă alte instrucțiuni genetice Genetica comportamentală Studiul factorilor genetici care influențează trăsături non-medicale, cum ar fi inteligența sau personalitatea Deriva genetică Un proces evolutiv prin care genele pot deveni mai mult sau mai puțin mai puțin frecvente fără presiunea selecției naturale Amprenta genetică O bucată repetitivă de ADN care identifică o persoană Folosit în criminologie Terapia genică O metodă medicală pentru corectarea genelor cauzatoare de boli De obicei folosește un virus modificat genetic Genomul Codul genetic complet al unui organism Genotip Profilul genetic al unui individ Se poate referi la aceleași alele sau la diferite alele Heterozigot (adj heterozigot) Un individ cu două alele diferite ale unei gene sau secvențe de ADN Homozigot (adj homozigot) Un individ cu două alele identice ale unei gene sau secvențe de ADN Helix dublu Vezi ADN Acidul dezoxiribonucleic ADN, molecula care poartă instrucțiunile genetice pentru majoritatea organismelor vii Are forma unui dublu helix Alela dominanta O alela care se exprima intotdeauna, chiar daca difera de o alta alela, ca la heterozigoti Selecția naturală Procesul de bază al evoluției prin care organismele purtătoare de mutații benefice au un număr mare de descendenți Imprimarea genelor Procesul de marcare a unei gene pentru exprimarea maternă sau paternă Introni Regiuni necodante ale ADN-ului care separă regiunile codificatoare, sau exonii, ale genelor Testarea gemenilor O metodă de testare genetică în care gemenii identici care poartă ADN identic sunt comparați cu gemenii fraterni al căror ADN este doar pe jumătate identic Harta haplotipurilor (NarMar) Harta haplotipurilor comune ale mai multor grupuri etnice, utilizată activ pentru cercetarea genetică Celula germinativă Celulă adultă din care se formează gameții Clona O bucată de ADN replicată într-o bacterie pentru studiu sau secvențiere Un organism creat prin copierea ADN-ului unui organism adult și prin transferul nucleului unei celule somatice Codon (triplet) O secvență de trei baze din ADN sau ARN care codifică un aminoacid ARN mesager (ARNm) O moleculă adaptoare în care este tradus ADN-ul care codifică proteine; poartă instrucțiuni pentru sinteza proteinelor Meioza Procesul de diviziune celulară care produce gameți Celulele formate ca urmare a meiozei poartă doar un set de cromozomi în loc de cei doi obișnuiți Recombinarea are loc în timpul meiozei Trăsătură mendeliană O proprietate determinată de alele dominante sau recesive Metilarea Procesul de modificare chimică a ADN-ului, adesea asociat cu oprirea genelor Important pentru amprentare și epigenetică Mitoza Procesul normal de diviziune celulară în care o celulă își copiază materialul genetic și se împarte în două Celulele fiice, în absența mutațiilor, poartă același material genetic ca și părintele Mitocondriile O structură celulară din afara nucleului care furnizează organismului energie și conține propriul său ADN Mitocondriile sunt întotdeauna moștenite de la mamă, iar ADN-ul mitocondrial face posibilă urmărirea descendenței materne ADN nedorit care nu codifică o proteină Cea mai mare parte este tradusă în ARN și reglează activitatea genelor Mutație Procesul de modificare a unei secvențe de ADN prin înlocuirea unei baze cu alta Poate apărea accidental ca urmare a erorilor de copiere sau ca urmare a expunerii la radiații sau substanțe chimice Eritabilitatea O măsură a cât de mult moștenirea contribuie la variabilitatea unui fenotip, de obicei exprimată ca fracție sau procent Nucleotidă (bază) Una dintre „literele” ADN-ului sau ARN-ului care formează codul genetic Nucleotidele ADN sunt adenina (A), citozina (C), guanina (G) și timina (T) În ARN, timina este înlocuită cu uracil (U) Oncogene O genă a cărei mutație poate duce la diviziune celulară necontrolată și cancer Pereche de baze O pereche de baze complementare sau nucleotide (A și T sau C și G) Transfer nuclear de celule somatice O metodă de clonare prin care nucleul unei celule somatice este transferat într-un ou din care a fost îndepărtat nucleul Plasmidă O moleculă circulară de ADN bacterian care există în afara cromozomului Folosit adesea în inginerie genetică Genome-Wide Association Search O metodă de căutare a genelor pentru a găsi gene care au un efect redus asupra bolilor și altor fenotipuri Cromozomi sexuali Cromozomi care determină sexul unui individ, cum ar fi X și Y la om Genotipul XX este feminin, XY este masculin Diagnostic genetic preimplantare (PGD) O metodă prin care, în timpul FIV, o singură celulă este izolată dintr-un embrion pentru a verifica prezența anumitor gene sau cromozomi Adesea folosit pentru prevenirea bolilor ereditare Regiunea de reglare O secvență de ADN care modifică activitatea altor secvențe de ADN ADN recombinant O catenă artificială de ADN creată prin inginerie genetică Este adesea folosit pentru sinteza medicamentelor de către bacterii Recombinare (încrucișare) Proces care are loc în timpul meiozei prin care cromozomii fac schimb de material genetic Replicare Procesul de rupere a unui dublu caten de ADN în catene separate pentru a-l copia Enzimă de restricție O proteină care taie ADN-ul într-o anumită secvență Adesea folosită în inginerie genetică ca „foarfece moleculare” Alela recesivă O alelă care apare numai atunci când există două dintre ele într-o celulă, ca, de exemplu, la homozigoți Ribozom O structură celulară formată din ARN și proteine Folosește instrucțiuni de ARN mesager pentru sinteza proteinelor ARN Acidul ribonucleic, sora chimică a ADN-ului De obicei, monocatenar, poartă mesaje genetice în întreaga celulă Interferența ARN Procesul prin care moleculele mici de ARN dezactivează sinteza anumitor proteine Secvențiere O metodă de descifrare a codului de gene individuale sau genom întregi Snip (SNP, polimorfism cu o singură nucleotidă) Un loc în care codul genetic al indivizilor din aceeași specie diferă de o singură bază Forma standard de variabilitate genetică Celulă somatică Celulă adultă specializată care se divide prin mitoză Celulele somatice includ toate tipurile de celule specializate, cu excepția celulelor germinale, gameților și a celulelor stem nediferențiate Splicing Procesul de îndepărtare a intronilor din ARN mesager înainte de sinteza proteinelor Celulă stem Celulă nediferențiată capabilă să producă diferite tipuri de celule Cele mai flexibile sunt celulele stem embrionare, care pot forma orice tip de tesut Supresor tumoral O genă care identifică mutații potențial oncogene și declanșează sinuciderea celulelor Adesea mutante în tumori Legătura Un fenomen în care anumite alele sunt moștenite împreună, deoarece sunt adiacente pe un cromozom Telomer O structură repetitivă a ADN-ului situată la capetele cromozomilor care îi protejează de deteriorarea în timpul replicării și diviziunii celulare Transcriere Procesul de copiere a ADN-ului în ARN pentru a sintetiza proteine și a regla expresia genelor Traducere Procesul în care ARN-ul mesager este utilizat pentru a sintetiza o proteină Fag (bacteriofag) Un virus care infectează bacteriile Adesea folosit în cercetarea genetică Farmacie Termen generic pentru utilizarea animalelor modificate genetic pentru producerea de produse industriale sau medicale Farmacogenomica Ramura medicinei care se ocupă de prescrierea medicamentelor în funcție de genomul pacientului Fenotip O proprietate observabilă a unui organism care este influențată de genetică și mediu Enzimă O proteină specială care catalizează reacțiile chimice dintr-o celulă Cromatina Complexul de proteine ADN și histonă care formează cromozomii Cromatina poate fi modificată pentru a regla expresia genelor Cromozom O catenă de ADN care poartă gene și alte informații genetice Oamenii au de cromozomi, dintre care sunt autozomi și sunt cromozomi sexuali Centromer Punctul central al unui cromozom unde brațele sale scurte și lungi se întâlnesc Exoni Regiuni ale genelor care codifică proteine Intronii se află între ei Exprimarea genelor Procesul prin care genele sunt pornite și oprite Fertilizarea in vitro (FIV) O metodă de tratament a infertilității în care ovulele sunt fertilizate cu spermă într-un laborator, iar embrionii rezultați sunt transferați în uter Epigenetică Fenomenul în care modificările chimice ale ADN-ului și cromatinei modifică expresia genelor fără a modifica codul genetic Nucleu Structura celulară care conține cromozomii și cea mai mare parte a ADN-ului unui organism Organismele cu nucleu se numesc eucariote Index de subiect Proiectul de genomi DAR ASPM Australopithecus afarensis LA BRAF - BRCA si - DIN Caenorhabditiselegans , Seiega - D Drosophila melanogaster - , E CODIFICARE - F FOXP G GenBank GINA H NarMarU , , HER- Observați sapiens - eu IQ - , - M MAOA S SRY - , - , X Boli legate de X - Azilomar, conferinta alcaptonurie alela - - boala Alzheimer PO, aminoacid - , analiza ADN ultra-scazuta Anderson, francez sindromul Asperger autism , autozom - , Africa - B bacteriofag - , Baron-Cohen, Simon PO proteina - , - , - , - , Berg, Paul molie Beadle, George Bioetică gemeni , , - , Boyer, Herbert - Brenner, Sydney LA variația numărului de exemplare - , Venter, Craig , - , - , - speciația HIV - injecție intracitoplasmatică de spermă G Galton, Francis - gamet - , haploidie haplotip , , Garro, Archibald - Huxley, Thomas Henry , hemofilie genealogie , - inginerie genetică - , - modificare genetică - memorie genetică deriva genetică - , amprenta genetică - , terapia genică - , - , cipuri de gene dopajul genetic Proiectul genografic genomul - - , - , Proiectul genomului uman - genotipul , heterozigot, heterozigot - , - , MG vezi modificarea genetică homozigot, homozigot - , - , homosexualitate - Greenpeace Goodfellow, Peter Gould, Stephen Jay D Darwin, Charles - , - , Descent of Man , , Despre originea speciilor - , sindromul Down Jeffreys, Alec - diabet zaharat , diploidie ADN - , , dublu helix - junk - , - , recombinant - , Dawkins, Richard - Genea egoistă - Dolly, oaie - Dulbecco, Renato Dunedinskoe studiul Distrofia musculară Duchenne E selecția naturală - , - , Și din Africa, teorie - ICSI, vezi imunodeficiența injectării intracitoplasmatice a spermatozoizilor amprentarea - celule stem pluripotente induse insulină , inteligență - , inteligență - , , , , , La Kaspi, Avshalom - Clinton, Bill , clona - , codon , Collins, Francis Tantari GM Cohanim - Cohen, Stanley - Crick, Francis - , - grupa sanguină, omul are crossing over, vezi viermi rotunzi de recombinare, vezi Caenorhabditis elegans L Lamarck, Jean Baptiste - Lewontin, Richard , Lovell-Bedge, Robin Locke, John Lysenko, Trofim , M Marx, Karl - ARN mesager - , - , meioza , , Möller, Hermann - , , Clichet Möller , - meme Moștenirea mendeliană Moștenirea mendeliană la oameni online Mendel, Gregor - metilare , , , Staphylococcus aureus rezistent la meticilină Mead, Margaret mitoză , mitocondrii Miescher, Friedrich Mobley, Stephen - Monot, Jacques - Morgan, T H - , , Moffitt, Terry - MRSA, vezi ARNm Staphylococcus aureus rezistent la meticilină, vezi mutația ARN mesager - , , - , - H ereditate - , , Nuffield Bioethics Council , Neanderthalieni - Nirenberg, Marshall Premiul Nobel , , nucleotide - , O transcriptază inversă polimorfisme cu un singur nucleotide , , oncogene , P Pavlov, Ivan bp - , gene brevetare - PGD, vezi diagnostic genetic preimplantare Paley, William Pinker, Steven genomica alimentelor plasmidă pleiotropie musca de fructe, vezi Drosophila melanogaster Plomin, Robert - Genetica comportamentului - , reacția în lanț a polimerazei (PCR) Pauling, Linus , - căutare de asociere la nivel de genom - , Sindromul Prader-Willi diagnostic genetic preimplantare - natură și hrănire - R radiatii - reproducere - cancer - , - , sâni , , leucemie , cursa - Rutter, Michael recombinare - , - , raze X - , - replicare , enzimă de restricție, vezi enzimă ribozom - , ARN - , , - , , Interferența ARN , înălțimea , Salston, John , Secvențierea - , Inhibitori selectivi ai recaptării serotoninei (ISRS) - Senger, Fred - anemie falciforme , evolutie Smith, Hamilton , snip, vezi celula somatică polimorfism cu nucleotidă unică - , - , spermatozoizi - , - , - , , SIDA, vezi splicing HIV , celule stem , asigurare - supresor tumoral , linkage , , Tatham, Edward , telomer , boala Tay-Sachs Thompson, Jamie transumanismul transcrierea , difuzat , Woo Seok Hwan Wilberforce, Samuel Wilkins, Maurice - Wilson, A, , - Wallace, Alfred Russell Watson, James - , , - F fag, vezi farmacogenetica bacteriofagului - , pharming , fenilcetonurie - , , fenotipul - enzima - , - , , PKU, vezi fenilcetonurie efect Flynn - Franklin, Rosalind - Freese, Hugo de X Huxley, Aldous boala Huntington , - , Harris, John , - cromatina , , cromozomul - , - , - , Hood, Leroy Hamer, Decan - c culoarea pielii - centromer , , H Chargaff, Erwin de ani W cimpanzeul - E Avery, Oswald evo-devo, vezi biologie evolutivă a dezvoltării biologie evolutivă a dezvoltării - psihologie evolutivă evoluție - , - , - boli - homosexualitate - culoarea pielii exonii FIV vezi fertilizarea in vitro expresia genei , - , fertilizare in vitro - , celule stem embrionare - , - epigenetica - , Proiect epigenom uman eu nucleu - - ovul - - , - Yamanaka, Shinya UDC , BBC X Copyright © Mark Henderson Mark Henderson deține dreptul de a fi creditat ca autor al acestei lucrări Mark Henderson este unul dintre cei mai mari jurnaliști și comentatori științifici din Marea Britanie În , a început să colaboreze cu ziarul The Times, vjip a condus departamentul științific Henderson este un beneficiar al Asociației Jurnaliştilor Medicali Award, al Royal Statistical Society Award și al European School of Oncology Journalism Award Interesele sale constau în biologie, medicina reproductivă, genetică și cercetarea celulelor stem Henderson, Mark X Genetica de idei despre care trebuie să știi — Trans din engleza A Dyakonova - M : Phantom Press, - p Genetica este o știință tânără Au trecut puțin mai mult de cincizeci de ani de când Watson și Crick au descoperit „secretul vieții” – structura moleculei de ADN, care conține „instrucțiunile” pentru funcționarea celulelor Prima versiune, incompletă, a genomului uman a fost publicată abia în Cu toate acestea, genetica, în ciuda tinereții sale, a schimbat deja înțelegerea noastră despre viața pe Pământ, iar tehnologiile genetice ne schimbă însăși viața Genetica a aruncat o nouă lumină asupra istoriei noastre, demonstrând evoluția și permițându-ne să urmărim modul în care primii oameni s-au răspândit din Africa în întreaga lume Ea ne-a oferit noi instrumente pentru a dovedi vinovăția sau nevinovăția Și explică modul în care personalitatea noastră este modelată de natură și de hrănire Astăzi suntem în pragul unei noi ere - era medicinei genetice, când tratamentul se va baza pe profilul genetic al pacientului, țesuturile de rezervă vor fi crescute din celule stem, mutațiile dăunătoare vor fi corectate cu terapia genică, iar riscurile ereditare vor fi fi stabilită în prealabil ISBN - - - - © A Dyakonova, traducere, © Phantom Press, design, ediție, Mark Henderson GENETICA de idei despre care trebuie să știi Traducere de Alexander Dyakonov Editor Igor Alyukov Editor științific Victoria Skobeeva Corector Olga Andryukhina, Irina Belyakova Director al editurii Alla Steinman Semnat pentru publicare pe aprilie Format x / Imprimare offset Ordinul nr Tiraj exemplare Căști „NewBaskervilleC” Editura „Phantom Press”: Licență pentru activități editoriale cod serie ID Nr din data de Moscova, st Novodmitrovskaya, A, Tel : ( ) - - E-mail: phantom@phantom-press ru Site web: www phantom-press ru filiala „TIGRAFIA ULYANOVSK” , Ulyanovsk, st Goncharova, Pentru întrebări despre vânzări, vă rugăm să contactați: CJSC Book Club Birou: Moscova, str Bakuninskaya, , clădirea Adresă poștală: , Moscova, P O Box Telefon multicanal: + ( ) - - e-mail: club @club ru www club ru 